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Sindrome em questao

Vocé conhece esta sindrome?
Do you know this syndrome?

Junia Bicalho de Sousa’
Luciana Baptista Pereira’

RELATO DO CASO

Paciente de 14 anos, do sexo feminino, parda,
procedente de Felisburgo, MG. Foi atendida com quei-
xa de lesoes hipercromicas aveludadas nas regides cervi-
cal, axilar e inguinal, que se iniciaram aos dois meses de
idade e recentemente haviam piorado. Relatava apetite
aumentado e amenorréia. Apresentava bom desempe-
nho escolar. Negava doencas prévias. Os pais eram pri-
mos distantes e nao havia casos semelhantes na familia.

Notava-se acantose nigricante nas regioes perio-
ral, cervical, axilar, inguinal e antecubital (Figura 1).
Apresentava ainda acromegalia e auséncia da gordura
de Bichat (Figura 2), hipertrofia muscular axial e de
membros, hepatomegalia e escassez acentuada do
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Acantose
nigricante
na axila
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tecido subcutineo (Figura 3), exceto em maos € pés.
As mamas eram hipotroficas devido a falta de gordu-
ra, € o clitoris mostrava-se proeminente (Figura 3).
Seu peso era 45kg, e a altura, 1,56m.

O laboratério revelou elevacao da glicemia de
jejum (125mg/dl), dos triglicérides (537mg/dl), das
aminotransferases (AST 69u/L; ALT 112u/L), da
gama-GT (113 u/L, referéncia 12-43u/L) e da insuli-
nemia (48,6uU/ml; referéncia 2-27uU/ml). Hemo-
grama, ionograma, fosfatase alcalina, colesterol total
e fracionado, funcao tireoidiana e renal, exame de
urina rotina, sulfato de deidroepiandrosterona, tes-
tosterona, prolactina, GH, LH e FSH estavam na faixa
da normalidade.

A ultra-sonografia abdominal mostrava hepato-
megalia com esteatose e colecistolitiase. O ECG apre-
sentava sinais indiretos de hipertrofia do ventriculo
esquerdo. As radiografias de térax e de ossos longos, e
o ecodopplercardiograma nao mostravam alteragoes.

Foi prescrita dieta restritiva para gorduras e
acucares. Evoluiu com o desenvolvimento de diabetes
melito, sendo iniciada insulinoterapia e posterior-
mente glibenclamida, sem controle do quadro. As
aminotransferases mantiveram-se elevadas.

A acantose nigricante foi tratada com creme de
uréia e acido salicilico, apresentando melhora parcial.
Surgiram lesoes papulosas amareladas nos membros
superiores, cujo exame histopatolégico confirmou a
suspeita clinica de xantoma eruptivo (Figura 4).

Apresentou ainda albumintria, glicosuria,
hematuria e hipertensao arterial sistémica, controlada
com dieta hipossédica.

O acompanhamento multidisciplinar foi inter-
rompido ap6s um ano, por iniciativa da paciente.

* Trabalho realizado no Servico de Dermatologia do Hospital das Clinicas da Universidade Federal de Minas Gerais (HC-UFMG) - Belo Horizonte (MG), Brasil.
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FIGURA 2:
Proeminén-
cia do
mento (acro-
megalia);
auséncia da
gordura de
Bichat

QUE SINDROME E ESSA?
Sindrome de Berardinelli-Seip

As lipodistrofias compreendem um grupo de
desordens congénitas ou adquiridas caracterizadas
por perda parcial ou quase completa do tecido adi-
poso.

A lipodistrofia generalizada congénita, conheci-
da por sindrome de Berardinelli-Seip, de heranca
autossOmica recessiva, caracteriza-se pela escassez de
tecido adiposo, ja notada ao nascimento ou na infin-
cia precoce.”” O defeito genético provavelmente

FiGURA 3:
Hipertrofia
muscular;
escassez do
tecido sub-
cutineo;
mamas
hipotroéficas;
clitoris
proemi-
nente
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resulta no mau desenvolvimento do tecido adiposo
metabolicamente ativo.”® O tecido adiposo mostra-se
escasso na maioria das areas subcutaneas, no abdo-
men, no térax, na medula Ossea e na regiio malar.>”’
Encontra-se normal nas palmas, plantas e outros
locais onde tem fun¢ido mecanica.>”’

Hiperlipidemia é achado quase constante,
podendo levar 2 xantomatose.’

A leptina sérica, hormoénio importante na
homeostase energética, é baixa, o que contribui para
a ocorréncia de resisténcia a insulina e de outras
anormalidades metabolicas.*"

Os disturbios no metabolismo dos carboidratos
sao provavelmente consequentes a limitada capacida-
de de sua estocagem como gordura. A sobrecarga de
carboidratos resulta em hiperinsulinemia e intenso
anabolismo, podendo a glicemia manter-se normal.
Entretanto, resisténcia periférica a insulina costuma
ser observada desde a infincia.’

Os individuos afetados geralmente apresentam
crescimento linear acelerado, apetite voraz, idade
Ossea avancada na infincia, acromegalia e hipertrofia
muscular.*®

Distarbios mais graves do metabolismo dos lipi-
des e carboidratos nao costumam surgir até a puber-
dade, pelo efeito protetor da acelerada velocidade de
crescimento.” Com o fim do ganho estatural, a dislipi-
demia se agrava, e o diabetes melito se manifesta.>"

Em decorréncia da hiperinsulinemia, desenvol-
ve-se acantose nigricante.” Ocorre esteatose com
hepatomegalia, que pode evoluir para esteato-hepati-
te e cirrose.” As mulheres podem ter aumento do cli-
toris, hirsutismo, ovarios policisticos e fertilidade

FIGURA 4:
Xantomas
no cotovelo
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reduzida; os homens costumam ter potencial repro-
dutivo normal.*® O tecido glandular mamario é bem
desenvolvido, mas ha escassez de tecido subcutineo
ao redor das mamas.’

Hipertensdo arterial sistémica e hipertrofia
miocdrdica sio comuns.”” Distirbios neuroldgicos
costumam também ser relatados,” assim como altera-
coes Osseas.

Com referéncia ao tratamento, nao ha dieta
capaz de reverter a lipodistrofia, embora a restricio
de gorduras e carboidratos sejam fundamentais.’

Os fibratos e as estatinas podem ser tentados
para controlar a hipertrigliceridemia.’

O uso de insulina em geral nio permite con-
trole glicémico adequado. As tiazolidinedionas pare-
cem ser a terapia mais efetiva, embora ainda nao
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sejam ideais.” A metformina pode ser tentada.’ Em
estudo recente, a terapia de reposicio da leptina
resultou em melhora do controle glicémico e meta-
bolico.” No caso relatado, a glibenclamida foi opg¢ao
da endocrinologia, devido a alteracio das enzimas
hepdticas, o que teoricamente contra-indicaria a
administra¢io de metformina.

Para o tratamento da acantose nigricante e dos
xantomas ¢ essencial o controle dos fatores desenca-
deantes, como a hiperinsulinemia e a dislipidemia.

O caso relatado refor¢a a importancia do
conhecimento das lipodistrofias pelo dermatologista,
que pode inicialmente ser procurado devido a presen-
ca das alteracoes cutaneas — a partir das quais se pode
chegar ao diagnostico de sindromes metabdlicas com
importante acometimento sistémico. a

Resumo: A lipodistrofia generalizada congénita (sindrome de Berardinelli-Seip), doenca
autossOmica recessiva, caracteriza-se por escassez do tecido subcutaneo. A falta de tecido adi-
poso propicia disfungio metabélica dos lipides e carboidratos, resisténcia periférica a insuli-
na, hipertrigliceridemia e hipermetabolismo. Outros achados sio acantose nigricante,
acromegalia, hepatomegalia e alteracoes musculares, 6sseas, cardiovasculares e neurolégicas.
Relata-se o caso de paciente com essa sindrome, cujo diagnostico foi realizado em um servico

de dermatologia.

Palavras-chave: Acantose nigricans; Acromegalia; Hiperinsulinismo; Hipertrigliceridemia;

Lipodistrofia; Resisténcia a insulina

Abstract: Congenital generalized lipodystrophy (Berardinelli-Seip syndrome) is a recessive
autossomic disease characterized by absence of subcutaneous tissue. The fat tissue absence
leads to metabolic dysfunction of lipids and carbobydrates, peripberal insulin resistance
and increased seric levels of triglycerides and also a bigher metabolic rate. Other findings
are acanthosis nigricans, acromegaly, hepatomegaly and muscular, bony, cardiovascular
and neurological abnormalities. A case of a patient with this syndrome is reported, whose
diagnosis was made in a dermatology ambulatory.

Keywords: Acanthosis nigricans; Acromegaly; Hiperinsulinism; Hipertriglyceridemia;

Insulin resistance; Lipodystrophy
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