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DIABETES LIPOATROFICO ASSOCIADO A LIPODISTROFIA
GENERALIZADA CONGENITA DE BERARDINELLI-SEIP TIPO 1:
RELATO DE CASO

Autor(a): Bruna Pedrosa

Eixo tematico: Endocrinologia

Orientador(a): Carolina Alves Cabizuca

Resumo: A Sindrome de Berardinelli-Seip (lipodistrofia generalizada
congénita) € uma desordem genética rara, de heranca autossomica
recessiva, caracterizada principalmente pela auséncia severa de
tecido adiposo subcuténeo, resultando no déficit de leptina. Este
hormonio é essencial na regulacdo do metabolismo energético,
desempenhando papel crucial na fisiopatologia de condi¢bes
como resisténcia insulinica, diabetes mellitus, esteatose hepatica
e hipertrigliceridemia, além do aumento do risco cardiovascular
associado a essas patologias. Este trabalho, do tipo observacional
em braco Unico, relata o caso clinico de paciente portadora da
Sindrome de Berardinelli-Seip Tipo 1, acompanhada pelo Servico
de Diabetes da Policlinica Piquet Carneiro (PPC/UER]). Além
disso, tem como objetivo discorrer sobre a epidemiologia, os
mecanismos fisiopatolégicos envolvidos, caracteristicas clinicas,
métodos diagnésticos, alteragdes em exames complementares e
possibilidades de tratamento desta sindrome através da revisao
de literatura. A paciente em questdo fez o diagnéstico através
de critérios clinicos e laboratoriais referentes a sindrome, sendo
submetida a teste genético para confirmacdo do quadro. Evoluiu
com complicagdes durante o periodo em que ndo tinha acesso
a medicagdo padrdo ouro (metreleptina) para seu tratamento:
diabetes de dificil controle, hipertrigliceridemia a despeito das
medicacdes, esteatose hepatica e nefropatia diabética. Apés o
inicio do tratamento de escolha, paciente evoluiu com melhora
importante no controle da glicemia e da dislipidemia. Devido a sua
raridade, essa sindrome pode ser subdiagnosticada, contribuindo
para piora do progndstico de seus portadores. Este trabalho visa
expandir conhecimento sobre o assunto para profissionais de
satde, auxiliando préticas clinicas, atentando politicas publicas de
satde e contribuindo para o cuidado integral de qualidade para
esses pacientes.

RELATO DE CASO: SINDROME DE MAURIAC - UMA
COMPLICACAO RARA NO PACIENTE COM DIABETES
MELLITUS TIPO 1

Autor(a): Raquel de Aimeida Viergutz

Eixo tematico: Endocrinologia

Orientador(a): Alessandra Saldanha Matheus Fernandes da Costa
Resumo: A Sindrome de Mauriac (SM), é uma complicagdo
rara do diabetes mellitus tipo 1 (DM1), que pode ocorrer no
paciente com controle glicémico inadequado de longa data.
Este trabalho tem como objetivo relatar o caso clinico de um
paciente masculino de 14 anos com SM atendido no ambulatério
de Diabetes da Universidade do Estado do Rio de Janeiro (UER])
e posteriormente conduzido no Hospital Universitario Pedro
Ernesto. A metodologia utilizada neste estudo é observacional
descritiva de brago Gnico. O paciente descrito no caso realizava
acompanhamento no ambulatério de Diabetes da Policlinica
Piquet Carneiro — UER] devido diagnéstico de DM1. O diagnéstico
de SM foi estabelecido anos apds o diagnéstico de DM1 e baseou-
se na presenca de critérios clinicos como hepatomegalia devido a
deposicdo de glicogénio no figado, atraso no crescimento estatural
e no desenvolvimento puberal em paciente com anos de controle
glicémico inadequado. As publicacGes tedricas ja existentes sobre
a doenca, bem como este relato de caso sdao fundamentais para
alertar a comunidade médica sobre a SM, uma rara complicagao
do DM1. A literatura destaca a importancia do diagnéstico precoce
e do controle glicémico rigoroso para prevenir e reverter a SM.
Este estudo contribui para a compreensdo das manifestagcdes
clinicas e fisiopatolégicas da doenca, e seu contetido pode guiar
praticas clinicas e politicas de satde, fortalecendo estratégias de
intervencdo precoce e monitoramento continuo para melhorar o
cuidado integral dos pacientes com DMT1.
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AVALIACAO DO IMPACTO DA INTERVENCAO
MULTIDISCIPLINAR NO CONTROLE GLICEMICO, CLINICO E
METABOLICO DE PACIENTES PORTADORES DE DM1
Autor(a): Daniela Cristina Marian

Eixo tematico: Endocrinologia

Orientador(a): Marilia Brito Gomes

Resumo: O diabetes mellitus tipo 1 (DM1) é uma doenca
autoimune caracterizada pela destrui¢cdo das células p pancreaticas,
resultando em deficiéncia na sintese e secrecdo de insulina. A
incidéncia de DM1 tem aumentado globalmente desde os anos
1950, com um aumento anual médio de 3-4% nas Gltimas trés
décadas. Em 2020, estimou-se que 9,3% dos adultos entre 20 e 79
anos vivem com DM1 no mundo. O controle glicémico adequado
destes pacientes é alcancado com mudiltiplas aplicaces diarias de
insulina, automonitoramento da glicemia, abrangente educagao
sobre diabetes e orientacdo de profissionais de satde qualificados.
Desta maneira, 0 manuseio e o controle da glicemia se tornam um
grande desafio no tratamento desta doenca. Este trabalho objetiva
avaliar o impacto da intervencdo multidisciplinar no controle
glicémico, clinico e metabdlico de pacientes portadores de DM1
durante 15 meses de acompanhamento no ambulatério de
Diabetes da Policlinica Piquet Carneiro (PPC), com o uso do mapa
de glicemias autopreenchido e niveis de hemoglobina glicada
(HbA1c). Dos pacientes estudados (n=8), todos adultos com DMT,
6 eram do sexo feminino e 2 do sexo masculino, com idade de
46,7 £ 9,9 anos e tempo de diagnéstico clinico de DM1 de 28,6
+ 6,5 anos. Durante o seguimento houve variagao significativa dos
niveis de HbA1C, uma mudanga na propor¢édo entre insulina basal-
bolus, considerada como parametro de melhor controle glicémico,
e uma tendéncia a melhora da qualidade de vida dos pacientes.
A educagdo em salde e o acompanhamento multidisciplinar
foram de relevante importancia para o comprometimento dos
pacientes com o manejo do diabetes, enfatizando que almejado
controle bem-sucedido do DM1 requer uma colaboragdo continua
envolvendo o paciente, a familia, os cuidadores e uma equipe
multidisciplinar de diabetes.

ASSOCIACAO ENTRE OBESIDADE E HIPERTENSAO
INTRACRANIANA IDIOPATICA: RELATO DE CASO

Autor(a): Ana Gabriela Guerreiro Nobre Lebourg

Eixo tematico: Endocrinologia

Orientador(a): Luiz Guilherme Kraemer de Aguiar

Resumo: A Hipertensdo intracraniana idiopatica (HIl) é uma
condic¢do que caracteriza-se por elevacdo da pressao intracraniana
(PIC) no liquido cefalorraquidiano (LCR), com sinais e sintomas
associados e exame de neuroimagem sem alteracdes justificaveis.
E um diagnéstico de exclusao, sendo necessario investigar causas
estruturais do sistema nervoso central, assim como uso de
medicamentos que elevem a PIC. Este é um estudo observacional
descritivo, cujo objetivo principal é o de relatar o caso de paciente
do sexo feminino, portadora de obesidade, com quadro clinico
de cefaleia e perda visual associada a HIl, em acompanhamento
no servico de obesidade do Hospital Universitario Pedro Ernesto.
Os mecanismos fisiopatolégicos permanecem desconhecidos,
embora haja relacdo significativa com a obesidade, embasando
a hipétese de fatores hormonais no seu desenvolvimento. O
tratamento abrange o alivio dos sintomas ocasionados pelo
aumento da PIC, através dos inibidores da anidrase carbdnica.
Além disso, é crucial o tratamento da obesidade, principal fator
de risco modificavel, sendo a cirurgia baridtrica o meio mais
eficaz a longo prazo para perda ponderal. Embora ainda seja
considerada uma doenca rara, ha o aumento da incidéncia de
casos. Os profissionais de salide devem considerar a HIl como
diagnéstico diferencial, nos casos de mulheres portadoras de
obesidade e com sinais de alarme neurolégicos.
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DISFUNCAO TIREOIDIANA INDUZIDA POR INIBIDORES DE
CHECKPOINT - RELATO DE CASOS
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Resumo: Os efeitos colaterais imunomediados associados ao uso
de inibidores de checkpoint, também usualmente chamados de
imunoterapicos, estdao sendo cada vez mais frequentes diante
do aumento das indicacdes dessa classe nos diferentes tumores.
Dentre eles, as endocrinopatias, com destaque para a disfungao
tireoidiana, sdo alguns dos efeitos mais comumente observados.
Este trabalho tem como objetivo relatar trés casos de pacientes
que utilizaram as medicagdes e evoluiram ao longo do tratamento
com disfuncdo tireoidiana, em suas diferentes apresentagées. O
diagndstico foi estabelecido através do quadro clinico associado
a exames laboratoriais, e foram conduzidos individualmente de
acordo com suas condi¢cdes apresentadas. Observa-se que os trés
casos apresentam em comum o desenvolvimento da patologia em
periodo entre a quinta e oitava semana do ciclo do tratamento. O
tratamento com inibidores de checkpoint consiste em ciclos a cada
3 semanas, com necessidade de avaliacdo laboratorial antes de cada
ciclo. As publicagdes ja existentes na literatura, tal como essa série
de trés casos, visam uma maior familiaridade com os efeitos que
podem acontecer nos pacientes em uso de tais medicagdes e seu
manejo clinico. Este estudo auxilia em uma melhor compreensao
dos casos, incluindo a suspeita clinica, o diagndstico precoce e o
tratamento direcionado para a condicao especifica do paciente,
para manejo adequado do quadro e maior seguranga do paciente.

Publicacao vinculada a | Jornada dos Residentes de Medicina do HUPE/UER] | Semana Cientifica da Residéncia Médica 2025

40



