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RESUMO

Introdugdo: A Sindrome de Berardinelli-Seip (LGC) é uma doenga genética rara caracterizada pela
auséncia de tecido adiposo funcional, resultando em resisténcia insulinica extrema e dislipidemia grave.
Objetivo: Analisar as evidéncias cientificas atuais sobre estratégias dietoterapicas no manejo
metabdlico da LGC. Metodologia: Revisao integrativa da literatura realizada em abril de 2026 nas bases
SciELO, LILACS e PubMed. A amostra final incluiu 27 produgdes (2020-2026) focadas em intervengdes
nutricionais e parametros bioquimicos. Resultados e Discussao: A hipoleptinemia induz hiperfagia e
deposito ectopico de gordura. A restricao lipidica severa e o uso de carboidratos de baixo indice
glicémico com alto teor de fibras s&o essenciais para reduzir a hipertrigliceridemia e melhorar a
sensibilidade a insulina. Embora a metreleptina seja um avango, a dietoterapia € o pilar indispensavel
para prevenir pancreatite aguda e progressao da esteatose hepatica. A educacéo familiar e o exercicio
aerdbico potencializam o sucesso terapéutico. Conclusado: A abordagem dietoterapica é o eixo central
no tratamento da LGC, fundamental para a estabilidade metabolica, redugao da dependéncia de insulina
e prevencao de danos cronicos, garantindo melhor qualidade de vida.
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INTRODUGAO

A Sindrome de Berardinelli-Seip (LGC) é uma doencga genética ultrarrara caracterizada pela
incapacidade de desenvolvimento do tecido adiposo branco, o que impede o armazenamento lipidico
adequado e forga a estocagem de gordura em 6rgéos vitais. Conforme Hussain e Oral (1), essa falha
estrutural compromete a sinalizagdo da leptina, desencadeando hiperfagia persistente e acimulo
ectépico de gordura no figado e musculos, resultando em desequilibrio metabdlico severo desde a
infancia.

A resisténcia a insulina extrema e precoce € um pilar da LGC, manifestando-se antes da



adolescéncia por sinais como acantose nigricans e um quadro de diabetes mellitus refratario. Segundo
Simha (2), a saturagao dos depoésitos lipidicos ndo adiposos blogueia a via de sinalizagao da insulina,
exigindo vigilancia constante devido ao risco elevado de complicagdes micro e macrovasculares
prematuras inerentes ao fenotipo da sindrome.

A dislipidemia associada apresenta um perfil aterogénico grave, com niveis criticos de
triglicerideos e reducgéo drastica do HDL, elevando o risco de pancreatite aguda recorrente e fatal (3,4).
De acordo com Brown et al. (3), a gest&o lipidica € o maior desafio clinico, demandando farmacoterapia
avangada e nutrigdo rigorosa, enquanto Lima et al. (4) reforcam que a variabilidade genética influencia
diretamente a gravidade dessas manifestagdes na pratica clinica.

O tratamento dietoterapico € o pilar fundamental para controlar a dislipidemia e a resisténcia
insulinica, priorizando a restricdo de gorduras saturadas e da carga glicémica (5,6). Assim, o objetivo
deste trabalho é discutir a abordagem dietoterapica na LGC, focando no controle dos parametros
lipidicos e na melhora do perfil glicémico, visto que Araujo-Vilar et al. (7) demonstram que a integragéo
entre dieta, exercicio e terapias hormonais € o caminho para aumentar a expectativa e a qualidade de
vida desses pacientes.

METODOLOGIA

Este estudo caracteriza-se como uma reviséo integrativa da literatura, com o objetivo de
sintetizar e analisar a produgé&o cientifica recente sobre a abordagem dietoterépica na LGC, focando no
manejo da dislipidemia e resisténcia insulinica. Esta metodologia permitiu a inclusdo de diferentes
desenhos de estudo — qualitativos, quantitativos ou mistos — proporcionando uma compreensao
sistémica do fendmeno sob a 6tica da nutrigdo clinica e endocrinologia.

A revisdo seguiu seis etapas estruturadas: identificagdo do tema, definigido de critérios de
inclusdo/excluséo, sele¢do dos estudos, extracdo de dados, analise critica e sintese dos achados. A
pergunta norteadora foi: “Quais as evidéncias cientificas atuais sobre as estratégias dietoterapicas
eficazes no manejo da dislipidemia e resisténcia a insulina em pacientes com LGC?”.

A busca ocorreu em abril de 2026 nas bases SciELO, LILACS e PubMed. Utilizaram-se os
descritores controlados: “Congenital Generalized Lipodystrophy”, “Berardinelli-Seip Syndrome” e “Diet
Therapy”, combinados pelos operadores booleanos AND e OR, nos idiomas portugués e inglés. Os
critérios de incluséo foram: (1) publicagdes entre 2020 e 2026; (2) estudos originais, revisdes, relatos de
caso e diretrizes; (3) textos completos e gratuitos; (4) textos em portugués ou inglés; (5) foco em
intervenc@o nutricional e parédmetros bioquimicos. Foram excluidos: (1) editoriais e resumos de
congressos; (2) estudos sobre lipodistrofias adquiridas; (3) artigos sem detalhamento da conduta
dietética; (4) duplicatas; e (5) fragilidade metodolégica ou falta de diagndstico genético/clinico
confirmado.

Inicialmente, identificaram-se 320 registros. Apds a remogao de duplicatas (55), 265 estudos
foram triados. Destes, 180 foram excluidos pela leitura de titulos e resumos, restando 85 artigos para
leitura integral. Na avaliacéo final, 63 estudos foram descartados por falta de aderéncia aos indicadores
metabélicos ou foco exclusivo em farmacoterapia. A amostra final totalizou 22 produgdes, que
fundamentaram os resultados e a discussao deste trabalho.

RESULTADOS E DISCUSSAO



Os dados demonstram que a LGC impde a faléncia do tecido adiposo branco e hipoleptinemia
severa, 0 que impulsiona a hiperfagia e o deposito ectopico de gordura. Conforme Hussain e Oral (8), a
auséncia de estoque subcutaneo direciona lipidios para figado e musculos, consolidando precocemente
a resisténcia a insulina.

Esta resisténcia é classificada como extrema, superando niveis da obesidade comum devido ao
bloqueio da sinalizagdo p6s-receptor por diacilglicerol e ceramidas. Segundo Simha (9), tal interferéncia
causa produgao hepatica descontrolada de glicose, exigindo doses suprafisiolégicas de insulina que
raramente normalizam a hemoglobina glicada.

A dislipidemia manifesta-se com hipertrigliceridemia severa (>1000 mg/dL), exacerbada pelo
consumo de carboidratos simples que alimentam a lipogénese hepatica. Brown et al. (10) reforcam que
a prioridade clinica € a redugéo imediata dos triglicerideos para prevenir a pancreatite aguda, principal
causa de hospitalizag&o.

A intervencao dietoterapica baseada na restricdo de gorduras totais (20-30% do VET) reduz a
quilomicronemia pos-prandial. Akinci et al. (11) sugerem que o uso de TCM pode ser uma estratégia
auxiliar, embora exija monitoramento para ndo agravar a esteatose hepatica, sendo crucial a
personalizagéo do aporte lipidico.

Dietas de baixo indice glicémico e ricas em fibras sollveis séo superiores no manejo glicémico
por modularem a absorg@o de glicose e promoverem saciedade. Lima et al. (12) observaram que
pacientes com alto consumo de fibras mantiveram maior estabilidade nos niveis de insulina basal por
24 meses.

A esteatose hepatica progride rapidamente para esteato-hepatite e fibrose, muitas vezes ainda
na infancia. Fernandes et al. (13) destacam que a dieta isolada possui limites frente a mutagdes no gene
AGPAT2, tornando o acompanhamento por elastografia essencial para monitorar a progressdo da
doenga.

Exercicios aerobicos melhoram a captagdo de glicose via translocacdo de GLUT4,
independentemente da insulina. Contudo, Araujo-Vilar e Santini (14) ressaltam que a intensidade deve
ser moderada para evitar lesdes 6sseas, comuns em certos subtipos de LGC que apresentam alteragdes
na densidade mineral.

Farmacoterapias com fibratos e estatinas auxiliam no controle lipidico e cardiovascular,
enquanto inibidores de PCSK9 surgem como alternativa para casos refratarios (15). A reposigdo com
metreleptina revolucionou os desfechos, reduzindo a hiperfagia e a HbA1c, conforme discutido por Oral
et al. (16) e Sanyal et al. (17).

A educagao familiar e o suporte psicoldgico sao vitais para controlar o ambiente doméstico e a
compulsao alimentar. Papendieck et al. (18) e Rego et al. (19) enfatizam que o manejo dietético rigoroso
também controla a hipertensdo e a progressdo de cardiomiopatias hipertréficas derivadas da
lipotoxicidade.

Estudos recentes de Santos et al. (20) e Ajluni et al. (21) sugerem que 0 uso de probidticos e
protocolos de transicdo para a fase adulta garantem melhores taxas de sobrevida. Em suma, Akinci e
Oral (22) concluem que a dietoterapia personalizada permanece como o pilar fundamental e
indispensavel para a estabilidade metabolica na LGC.

CONCLUSAO



Depreende-se que a abordagem dietoterépica na LGC transcende a fungdo de suporte
nutricional, configurando-se como o eixo central para o controle da dislipidemia severa e da resisténcia
insulinica extrema através da restri¢do rigorosa de gorduras totais, sele¢do de carboidratos de baixo
indice glicémico e aporte adequado de fibras. Embora terapias avangadas como a metreleptina tenham
transformado o progndstico desses pacientes, 0 manejo dietético permanece indispensavel para
prevenir complicacdes agudas, como a pancreatite, e retardar danos crénicos hepaticos e
cardiovasculares, exigindo um acompanhamento multidisciplinar continuo e a educacao nutricional da
familia para garantir a adesao ao tratamento. Assim, a integragao de estratégias dietéticas robustas com
0 monitoramento bioquimico frequente é a via mais segura para assegurar a estabilidade metabdlica,
reduzir a dependéncia de doses macigas de insulina e promover uma melhor qualidade de vida aos
individuos acometidos por esta condicéo rara.
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