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RESUMO
A Sindrome de Berardinelli-Seip (SBS) € uma rara
doenca genética autossbmica recessiva, de alta

prevaléncia no Rio Grande do Norte (RN), Brasil. O
presente trabalho objetivou relatar a experiéncia dos
académicos de enfermagem, nutricdo, psicologia e
fisioterapia da Faculdade de Ciéncias da Saude do Trairi
(FACISA) durante ag¢bes multiprofissionais que
englobavam pais e pessoas com a SBS no RN. Nesse
projeto, foram realizadas orientacdes sobre alimentacao
saudavel; escuta ativa para a compreensao do convivio
social das pessoas com SBS; divulgacdes de materiais
didaticos previamente produzidos, alongamento e
relaxamento; e apresentacdes teatrais sobre a
morfofisiologia e genética da SBS. Por meio desse
projeto, tem sido possivel propagar os conhecimentos
sobre a SBS para a comunidade norte-rio-grandense
gue, em sua maioria, desconhece essa lipodistrofia tao
prevalente na regidao. Adicionalmente, mudancas
comportamentais mediadas por intervencoes
sistematizadas junto as familias foram promovidas,
melhorando a qualidade da assisténcia ofertada as
pessoas com a SBS.

PALAVRAS-CHAVE: lipodistrofia
congénita; equipe multiprofissional;
saude.

generalizada
educacao em

ABSTRACT

Berardinelli-Seip Syndrome (SBS) is a rare and highly
prevalent autosomal recessive genetic disease in Rio
Grande do Norte (RN), Brazil. The present work aimed to
report the experience of nursing, nutrition, psychology
and physiotherapy students at Faculdade de Ciéncias da
Saude do Trairi (FACISA) during multiprofessional
actions involving parents and people with SBS in RN. In
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this project, guidance was given on healthy eating;
active listening for understanding the social life of
people with SBS; dissemination of previously produced
teaching materials; stretching and relaxation; and
theatrical presentations on SBS morphophysiology and
genetics. Through this project, it has been possible to
spread the knowledge about SBS to the community of
Rio Grande do Norte, which is unaware of this
lipodystrophy so prevalent in the region. Additionally,
behavioral changes mediated by  systematic
interventions with families were promoted, improving
the quality of care offered to people with SBS.

Keywords:

generalized congenital lipodystrophy;

multiprofessional team; health education.

1. Introducao

A Sindrome de Berardinelli-Seip (SBS) é
uma doenca genética autossémica recessiva
rara cuja prevaléncia mundial é 1 caso para 12
milhdées de pessoas nascidas vivas.
Entretanto, acredita-se que para cada 4
casos existentes, apenas 1 seja relatado
(PATNI; GARG, 2015). Dos cerca de 500 casos
registrados na literatura, estimou-se a
prevaléncia de 3,23 casos para cada 100.000
habitantes no estado do Rio Grande do Norte
(RN), no Nordeste do Brasil, resultando na
maior prevaléncia do Brasil e do mundo
(MEDEIROS et al.,, 2017). Embora o primeiro
caso de SBS tenha sido relatado no Brasil,
sua prevaléncia no pais ainda nao foi
completamente investigada. Informacdes
limitadas estdao  disponiveis sobre a
prevaléncia de SBS em algumas regides do
Brasil e apenas o RN apresenta dados
epidemioldgicos definidos (MEDEIROS et al,,
2017).

Os projetos de extensdao intitulados
“Atuacao Multiprofissional frente a Sindrome
de Berardinelli-Seip” e “Desmistificando a
Sindrome de Berardinelli no interior do Rio
Grande do Norte” surgiram em 2015 no
interior do Rio Grande do Norte (RN), Brasil,
com o objetivo de promover acdes de saude
multiprofissionais sobre a Sindrome de
Berardinelli-Seip (SBS) nessa regido. Frente a

elevada prevaléncia dessa sindrome no
estado do RN e ao desconhecimento pela
populacao em geral, incluindo  os
profissionais da salde, a atuacao
multiprofissional vém auxiliando as pessoas
com a SBS, seus familiares e os profissionais
de saude acerca dos cuidados adequados
para o seu tratamento.

2. Referencial teérico

As lipodistrofias sao doencgas raras
caracterizadas pela perda de gordura
corporal. O padrao e extensao dessa perda
sao heterogéneos e podem se apresentar em
regides anatdémicas pontuais, ou até mesmo
no corpo inteiro (PATNI; GARG, 2015). A forma
generalizada congénita foi citada pela
primeira vez pelo médico endocrinologista
Waldemar Berardinelli, em 1954, em duas
criangas no Brasil, e confirmada por Martin
Seip em outros trés casos (BERARDINELLI,
1954; SEIP; TRYGSTAD, 1963). Portanto, esse
tipo de lipodistrofia ficou conhecida como
Sindrome de Berardinelli-Seip (SBS).

Clinicamente, as principais
caracteristicas apresentadas pelas pessoas
com SBS sdo: a auséncia quase completa do
tecido adiposo subcutaneo, o que resulta na
insuficiéncia em metabolizar e estocar
material lipidico de maneira adequada nos
adipocitos, provocando o acumulo de
gordura em 6rgaos nao habituais, como:
figado, baco, pancreas, coracao, endotélio
arterial e pele (MACHADO et al, 2013). Esse
acumulo de lipidios no baco e figado pode
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culminar em hepatoesplenomegalia
(BERARDINELLLI, 1954; GARG, 2000). Por outro
lado, pessoas com SBS apresentam gordura
preservada em areas como: orbitas oculares,
palmas das maos, plantas dos pés, couro
cabeludo, perineo e regides periarticulares
(ACARWAL; GARG, 2006; BELTRAND et al,
2010; GARG, 2000).

Outras caracteristicas sao identificadas
nesses pacientes como: face grosseira,
acromegalia, acantose nigricans, protusao
umbilical, hipertrigliceridemia, esteatose
hepatica, diabetes melito, resisténcia a
insulina e aterosclerose de inicio precoce,
entre outras (BERARDINELLI, 1954; GARG,
2000). Como existem relacdes
consanguineas em certas regides do RN,
todos os anos ainda se fazem alguns novos
diagnosticos desta sindrome. Em alguns
casos, esse diagndstico é realizado ja no
primeiro ano de vida, mas, em outros, o
diagnodstico pode ser muito tardio, com o
paciente ja apresentando complicacdes
crénicas, como o diabetes melito (LIMA et al,,
2016).

3. Materiais e métodos

O presente trabalho trata-se de uma
coletdnea de relatos de experiéncias
vivenciadas por estudantes de graduacao
nas areas biomeédicas durante a realizagao
das acgdes de extensao denominadas:
“Atuacao Multiprofissional frente a Sindrome
de Berardinelli-Seip” e “Desmistificando a
Sindrome de Berardinelli no interior do Rio
Grande do Norte”. Com a colaboracao da
Associacdao dos Pais e Pessoas com a
Sindrome de Berardinelli do estado do Rio
Grande do Norte (ASPOSBERN), localizada
na cidade de Currais Novos, Rio Grande do
Norte, Brasil, essas acdes vém acontecendo
desde 2015.

Por meio dos projetos supracitados,
foram produzidos diferentes materiais
didaticos para 37 pessoas com a SBS, seus
familiares e profissionais da saude obterem
acesso as informagdes basicas de como
funciona o corpo humano, o papel das
moléculas biolégicas para a manutencao do

equilibrio  corporal e as disfuncdes
metabdlicas que acometem uma pessoa
com a SBS. Foram elaborados jogos ludicos
a partir de metodologias de ensino criativas,
participativas e inovadoras para as
atividades voltadas para as criangas com a
SBS.

Participaram 30 estudantes de
graduacao da FACISA. Os estudantes de
nutricao, fisioterapia e enfermagem
realizaram 0 acompanhamento das pessoas
com a SBS desde 2015 com o intuito de
promover uma educacao alimentar
adequada, praticas de alongamento e
relaxamento e verificacao dos niveis de
glicemia e da pressao arterial. Por sua vez, os
estudantes de psicologia analisaram o
convivio social das pessoas com a SBS como
estratégia para perceber as afetacdes e
sentimentos dessas pessoas frente a doenga,
além de entender o papel da ASPOSBERN na
vida delas. Ademais, também buscaram
compreender como eles se sentiam
enquanto pessoas com a SBS ou como os
familiares se sentiam em relacao a ter um(a)
filno(a) com essa sindrome rara. As principais
experiéncias pessoais e sociais narradas pelos
entrevistados foram agrupadas em
categorias que concatenaram o relevante
papel da ASPOSBERN na vida dessas
pessoas.

4. Resultados e discussoes

Os materiais didaticos desse projeto
foram elaborados pelos discentes dos cursos
de enfermagem, fisioterapia, nutricdao e
psicologia da FACISA/UFRN utilizando uma
linguagem acessivel, com o objetivo de
evidenciar as causas e consequéncias da
SBS, focando nos aspectos morfofisioldgicos
e genéticos da doenca. Foram produzidos
jogos ludicos, cartilhas, livro, pecas de teatro,
banners, entre outros. Um dos materiais
didaticos produzido foi a peca teatral ‘O
Sumico do Tecido Adiposo’, a qual retrata
detalhadamente a SBS e tem sido
apresentada nos eventos anuais da
ASPOSBERN (Figura ).
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SEIP; TRYGSTAD, 1963). Dessa forma, o
controle dietético € uma das intervencdes
terapéuticas extremamente necessarias visto
que a ma alimentagcdao pode resultar em
inUmeros problemas metabdlicos, afetando
os diversos sistemas organicos.

Tendo em vista a escassez de material
bibliografico sobre a SBS, foi desenvolvido
um livro sobre os aspectos morfofisioldgicos
e genéticos da doenca com foco para os
profissionais da saude e estudantes
universitarios. Cartilhas com uma linguagem
Mmais acessivel 8 comunidade externa, com
foco nas pessoas com SBS e seus familiares,
também foram elaboradas e distribuidas
durante as acdes de extensao junto a
ASPOSBERN e nos hospitais universitarios
que sdao referéncia para o tratamento da
doenca no RN. Esses materiais tém como
objetivo auxiliar na promog¢ao da melhoria da
qualidade de vida das pessoas com SBS e
desmistificar essa sindrome mundialmente
tdo rara, mas altamente prevalente no RN.

A confirmacao clinica e genética de que
uma crianca tem SBS pode causar grande
impacto na familia, principalmente porque a
discriminagao e o preconceito sao os fatores
que mais prejudicam. Dessa maneira, a
criangca devera ser avaliada em relagcao aos
riscos identificados ao nascer e sobre as
alteracdées metabdlicas, comportamentais
gue possam desenvolver durante seu
crescimento, além de fatores que
influenciam na sua salde, como a
alimentacao inadequada. A partir da
identificacao dos fatores de risco, condi¢cdes
socioecondmicas, qualidade de vida e

Figura 1- Encenacédo da peca teatra

| ‘O Sumigo do Tecido Adiposo’

panorama epidemiolégico, é possivel definir
0S grupos mais vulneraveis (OMS, 2009).
Nesse contexto, tendo em vista que tais

parametros ja foram Mmapeados
anteriormente pela nossa equipe, incluindo
as criangas com SBS (MEDEIROS et al., 2017),
as atividades Iddicas realizadas foram
fundamentais para a educacao alimentar
desse publico, tendo em vista que desde
muito cedo as criancas com SBS ja
apresentam problemas metabdlicos,
inclusive diabetes melito.

No atendimento da pessoa com SBS,
nada é exato ou pré-definido; sempre é
possivel se deparar com variagdes de pessoa
para pessoa. Elas apresentam certa
dificuldade em encontrar o tratamento
multiprofissional adequado em virtude do
desconhecimento por parte dos profissionais
da saude. DANTAS (2015) e SANTOS (2017)
realizaram acdes de saude com as equipes
de enfermagem de dois hospitais do RN e da
atencao basica, uma vez que o profissional
de enfermagem possui eventualmente um
contato direto com estes pacientes, e deve
ser melhor orientado sobre a SBS, suas
manifestacbes clinicas e formas de
tratamento. Essas ac¢des de saude foram
fundamentais para esclarecer as duvidas
sobre a sindrome e orientar familiares e as
pessoas com a SBS sobre os cuidados que
devem ter com a saude de uma pessoa
lipodistrofica, possibilitando uma assisténcia
de enfermagem de forma mais eficaz
(DANTAS, 2015, SANTOS, 2017). Estes
profissionais devem sintetizar as realidades
conhecidas e vividas por estes pacientes, de
maneira a atuar como uma ponte entre a
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pessoa com SBS, seus familiares e a equipe
multiprofissional de saude.

A equipe enfermagem também avaliou
as condicdes de saude dos homens com SBS,
uma vez que estudos revelaram que
algumas doencgas estao relacionadas a
comportamentos tipicamente masculinos,
fazendo com que a morbimortalidade dos
homens seja superior a das mulheres
(BRASIL, 2008; PASCHOALICK; LACERDA,
CENTA, 2006). Posto isso, durante o encontro
anual da ASPOSBERN foi realizada uma
abordagem individual com os homens com a
SBS, explanado os objetivos do plano de
cuidado a saude do homem e, a partir disso,
foram realizadas entrevistas abordando
temas sobre cuidado, sexualidade masculina
e suas implicagdes. Essa fase se caracterizou
pela formacao de vinculos com os sujeitos
eleitos por meio da escuta ativa. Nestas
entrevistas, os homens inicialmente se
mostraram timidos, tendo dificuldade de
expor seus pensamentos e seu cotidiano. No
entanto, do decorrer da entrevista eles foram
se mostrando mais colaborativos. Foi possivel
observar a discrepancia de informacdes
sobre a propria condi¢cao de alguns sujeitos
em relagcao a outros, demonstrando que o
entendimento em relagdao ao cuidado e a
propria saude merecem uma atengao
especial de maneira assistencial e integral,
pois as concepgdes sociais € culturais desses
sujeitos afetam seu tratamento.

Em relacdo ao cuidado pessoal, foi
guestionado ao publico-alvo como eles
tratavam da propria saude e se costumavam
procurar os servicos de saude de maneira
regular para tratar das implicacdes geradas
pela SBS. Alguns afirmaram procurar
profissionais especializados como
endocrinologistas, cardiologistas e seguir o
tratamento prescrito pelos profissionais de
saude a risca. No entanto, alguns afirmaram
que nao faziam uso de quaisquer
medicagdes ou terapias. Durante as
entrevistas foi possivel perceber que, para
alguns, a sexualidade ainda é um tema
constrangedor, evidenciando suas
insegurancas. Em relacdao ao conhecimento
desse publico a respeito da SBS e suas
implicacdes, foi observado que os fatores
culturais e sociais influenciam bastante no
seguimento correto do tratamento. Dessa
maneira, foi observado que os homens com

melhor instrucdao seguiam o tratamento
corretamente, pois sabiam as implicacdes
das alteragcdes que seu corpo sofreria na
auséncia de alguma medicacao ou de uma
dieta equilibrada.

Diante do exposto, foi possivel observar
a percepgao dos homens com a SBS em
relacao ao cuidado com a saude e, portanto,
estabelecer estratégias gue possam
favorecer a efetivagao da Politica Nacional de
Atencao Integral a Saude do Homem
(PNAISH), promovendo melhorias na saude
da populagdao masculina com a SBS e
também evidenciar que é muito importante
o trabalho conjunto da enfermagem e
psicologia, buscando a adaptacdao das
necessidades especiais e um ambiente
familiar que promova autonomia e diferentes
possibilidades de descobertas do potencial
da pessoa com a SBS.

Em relacdao ao publico infantil e, tendo
em vista a realizagcao de uma assisténcia
integral de enfermagem na puericultura, os
alunos de enfermagem puderam avaliar as
criangas com SBS em relagcao aos riscos
identificados ao nascer e alteracbes que
possam adquirir durante seu crescimento,
além observar e esclarecer duvidas aos seus
pais de fatores que influenciam na producao
da saude ou da doenga nesse publico
infantil.

A equipe da fisioterapia atuou com
relaxamentos, alongamentos, educacao em
salude e diversas atividades para aumentar o
bem-estar e o vinculo entre as pessoas com
SBS das diferentes cidades do RN e Paraiba
(PB). Todos os momentos foram previamente
planejados e discutidos com o intuito de
incluir todas as pessoas com a SBS, tendo em
vista que a grande maioria das pessoas com
SBS que participa das acdes sao de outras
cidades, estados e até paises diferentes,
como o Chile. O relaxamento € uma
importante intervengcao na diminuicao da
ansiedade e depressdo em individuos
adultos (KLAININ-YOBAS et al, 2015). Nesse
sentido, técnicas de relaxamento foram
utilizadas durante o evento para diminuicao
do estresse dos participantes. Ja os
alongamentos musculares surgiram da
necessidade de  envolver todos o©s
participantes em uma atividade dinamica e
motiva-los a realizar a pratica de exercicios
fisicos constantes, tendo em vista que
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podem ajudar no controle glicémico
(BALDUCCI et al.,, 2014).
A equipe de nutricdo realizou o

acompanhamento do indice glicémico e
forneceu orientagdes acerca dos alimentos
mais indicados para 0 consumMo por pessoas
lipodistroficas, além de ter realizado
atividades Iudicas sobre alimentacao
saudavel tanto para as criangas como para 0s
adultos. Esse é um desafio muito grande,
tendo em vista que a maioria das pessoas
com a SBS acabam consumindo alimentos
que pioram o perfil metabdlico, resultando
no aumento do comprometimento das

comorbidades ja descritas para esses
pacientes.
A equipe de psicologia realizou

entrevistas semiestruturadas e contou com a
participagcao espontanea dos participantes. A
entrevista contemplou aspectos da
experiéncia subjetiva dos entrevistados no
que concerne a ser uma pessoa com a SBS,
a0 seu convivio social, preconceitos aos quais
estdo expostos, a relevancia da ASPOSBERN
em sua vida e as perspectivas futuras em
relacao ao proprio desenvolvimento pessoal
e profissional. Por meio do discurso dos
entrevistados, foi possivel observar que o
preconceito € uma das maiores dificuldades
enfrentadas pelas pessoas com a SBS e
também um dos principais motivos para que
eles deixem a escola precocemente. Quando
criancgas, recebem alcunhas como “anao (a)"
e “cara amassada”. Quando adolescentes, as
pessoas do sexo masculino com a SBS
adotam uma forma fisica musculosa e o
preconceito se reduz paulatinamente entre
0s homens, na medida em que se eleva entre
o publico feminino, uma vez que a forma
fisica do corpo feminino remete aos aspectos
masculinos, vinculado com dizeres
preconceituosos como “macacas”, “travestis”,
etc., como relatou uma das entrevistadas:

“No periodo da adolescéncia foi que os
sinais da sindrome se intensificaram: ombros
largos e corpo masculinizado”.

A paciente relata que nao sofreu muito
porque residia no sitio. Entretanto, entre os 17
e os 27 anos foi o periodo em que ela mais
sofreu preconceito. Sobretudo, porque
engravidou. Era muito musculosa e, quando
gravida, as pessoas perguntavam: “como

vocé engravidou, traveco?” e afirmavam
“macaca travesti!”. Além disso, perguntavam
a0 SeU esposo:

“E vocé, com tanta mulher no mundo,
nao tem vergonha de sair com um traveco,
nao?!".

O preconceito também se evidencia no
discurso de um rapaz entrevistado:

“As pessoas as vezes me chamavam de
anao, cara amassada e teve alguém que me
perguntou certa vez: ‘Ei boy, essa sua cara
amassada foi um acidente?"”

Diante disso, podemos observar que o
sofrimento é das pessoas com SBS, seus
parceiros (se houver) e demais familiares. A
solidao é o sentimento mais recorrente entre
0s entrevistados, tanto pelas poucas
amizades que possuem, como pelo fato de
estarem solteiros hd muito tempo ou por
gue nunca conseguiram sequer firmar um
soélido relacionamento amoroso. Diante disso,
dois aspectos foram essenciais para entender
0s sentimentos dos participantes, que sao:
escassez de lacos de amizade e espaco
limitado em vivéncias sociais. A maioria das
pessoas com a SBS convivem apenas com o
grupo familiar que, por vezes, sente
dificuldade em enxerga-los como pessoas
dotadas de potencialidades e, por cuidado
excessivo, acabam protegendo-os
consideravelmente de contatos externos. O
segundo aspecto se refere a dificuldade das
proprias pessoas com a SBS em estabelecer
lacos afetivos, principalmente devido ao
sentimento continuo de que sdo diferentes
das outras pessoas, o que pode ser
justificado pelo recorrente preconceito
sofrido e ainda pelo desconhecimento da
maior das pessoas sobre a SBS.

A ASPOSBERN desenvolve um
importante papel divulgando informacdes e
conhecimento cientifico sobre a SBS,
proporcionando melhoria nas condicdes de
existéncia dessas pessoas, devido a
significativa relativa divulgacao que tem sido
realizada. Atualmente, as pessoas
comecaram a obter conhecimento sobre a
SBS por meio da referida associagao,
facilitando o convivio das pessoas com a SBS
com seus familiares e demais membros da
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sociedade (Figura 2), como expressa um dos
entrevistados em seu discurso:

“A associagao trouxe muitos beneficios,
inclusive no sentido de que as pessoas
passaram a conhecer um pouco sobre a
sindrome que, até entdo, era desconhecida”.

Ratificando a relevancia da
ASPOSBERN na vida das pessoas com a SBS,
uma outra entrevistada relatou ainda que:

“Antes da associagao me sentia perdida,
hoje consigo me encontrar. Me valorizar. Me
aceitar.” (Mulher com a Sindrome de

Berardinelli, 44 - S6 descobriu o que tinha a
SBS aos 42 anos de idade).

Dos pacientes entrevistados apenas
dois sdo usuarios somente de alcool, nove
sao usuarios de drogas, seis sao usuarios de
alcool e drogas, apenas um nao respondeu.
Quatorze pacientes disseram que tinham a
participacao da familia no tratamento e que
tinham  encaminhamentos visando a
reinsercao social, quatro dos pacientes nao
responderam.

Figura 2- A ASPOSBERN e sua relevancia na vida das pessoas com a SBS.
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preconceito sofrido no periodo escolar inicial.

“Construir uma familia e ter salde para
assim viver uma vida longa. Nao planejo
muito e prefiro viver a vida intensamente.
Gostaria de ter uma profissao melhor, mas
engquanto tiver os meus pais junto de mim,
tudo esta 6timo”.

o sentido para a
CONVIVIO entre

vida das
Reducio do A3 PELSSOLS
COHED | as r""‘;‘;‘; pEss0as com a

. preconceito com a SBS, RQ

Difusio do o SHS.
. familares e

doconhecimento .

socicdade

Esse momento de integracao entre os
discentes de diferentes areas da salde tem

extrema importancia para estimular as
praticas interdisciplinares e
multiprofissionais na FACISA e,

posteriormente, no ambiente de trabalho, o
que auxiliara na promog¢ao em saude mais
adequada para as pessoas com a SBS. Fica
evidente que atividades realizadas por uma
equipe  multiprofissional tém  grande
relevancia e muitas vantagens, tais como:
integracao da equipe; atendimento e
assisténcia humanizada; fortalecimento nas
relacdes entre a equipe multiprofissional e
maior coesao e produtividade no trabalho
realizado.

5. Conclusao

Através da realizacdo dessas ag¢des de
extensao foi possivel verificar que a atuagao
de uma equipe multidisciplinar tem
permitido um acompanhamento mais eficaz
das pessoas com SBS através da realizacao
de inumeras intervengdes em saude e
mudang¢as de habitos cotidianos. A partir
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desse projeto, ficou clara a necessidade de
Mmanter o processo interativo “pessoa com a
SBS-familia-equipe interdisciplinar” como
fonte primordial para o cuidado em saude
apropriado, bem como a realizagdo do
aconselhamento genético para  essas
familias, tendo em vista que tal equipe atua
de forma ativa no desenvolvimento das
pessoas com SBS.

Tendo em vista a elevada prevaléncia de
pessoas com a SBS no RN, a realizacdao das
atividades extensionistas desse projeto junto
a ASPOSBERN tem permitido a ampliagao
das oportunidades educacionais das pessoas

com a SBS e seus familiares, a fim de
melhorar o) processo de
ensino-aprendizagem desse publico. Por
meio desse projeto também foi possivel
proporcionar oportunidades educacionais
para o desenvolvimento das competéncias e
habilidades dos discentes de graduacao da
FACISA, bem como o desenvolvimento social
e O espirito critico necessarios para uma
atuacao multiprofissional eficaz, o que vem
resultando em uma maior interacao entre a
universidade, as pessoas com SBS e seus
familiares.
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