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PACIENTE COM OBESIDADE GRAVE DESDE A INFANCIA
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RESUMO

Introducdo: A obesidade é definida como um acimulo anormal ou excessivo de
gordura no corpo. Esta doengca emergiu como um dos maiores problemas de saude
publica mundial, afetando mais de 650 milhdes de adultos. E apesar das campanhas de
conscientizacdo da populacdo sobre a importancia de uma alimentacdo saudavel e
exercicio, a prevaléncia da obesidade continua a crescer. Assim, 0 uso do conhecimento
genético na prética clinica gera um campo promissor no combate a essa doenca, uma
vez que possibilita identificar os individuos mais susceptiveis ao aumento de peso. A
obesidade comum tem uma etiologia multifatorial e poligénica. Entretanto, formas
monogénicas raras foram identificadas em humanos, causadas por mutacfes de grande
efeito em um Unico gene. A obesidade monogénica nao-sindrébmica € resultado de
variantes com perda de funcdo em genes que atuam no desenvolvimento do hipotalamo,
como fator neurotréfico derivado do cérebro (BDNF). Esse é um fator pro-
sobrevivéncia do cérebro que também regula o balango energético, e mutagdes de perda
de funcéo neste gene causam obesidade grave e precoce. Dessa forma, o presente estudo
investigou a prevaléncia de variantes raras no BDNF em pacientes candidatos a cirurgia
bariatrica pelo SUS. Material e métodos: A amostra compreende 201 adultos com
obesidade grave (IMC > 35 kg/m?) desde a infancia ou adolescéncia e 73 individuos
eutréficos. Os critérios de exclusdo foram gestantes, lactantes e a presenca de fenotipos
que indique obesidade sindrdmica. Parametros demograficos, antropométricos e a
pressdo sanguinea foram obtidos dos participantes, bem como avaliamos a glicemia e o
perfil lipidico. Posteriormente, rastreamos a regido codificante do gene BDNF por
sequenciamento automatico. A patogenicidade das variantes encontradas foi analisada
por ferramentas de Bioinformatica. Resultados: Identificamos 7 variantes génicas
(p.Tre2lle, p.Val66Met, p.Leul07=, p.Trel49=, p.Alal50=, p.Arg209GIn e p.Ser213=).
A p.Arg209GiIn foi predita como patogénica por todos os preditores utilizados e néo foi
encontrada nos controles. Essa variante foi identificada em uma paciente de 46 anos
com IMC de 38,2 kg/m?, que desenvolveu o fendtipo de obesidade durante a infancia.
Conclusdo: Nosso grupo descreveu pela primeira vez uma variante potencialmente
patogénica no gene BDNF em uma paciente brasileira com obesidade grave desde a
infancia.
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