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Resumen

Introduccion: La lipodistrofia parcial familiar tipo 2 o sindrome de Dunnigan, es una enfermedad
autosémica dominante causada por una mutacién missense en heterocigosis en el gen de la laminina
A/C (LMNA). Es una entidad compleja y extremadamente infrecuente caracterizada por una pérdida
parcial variable de grasa subcutanea en extremidades y tronco, con distribucion incrementada de la
misma en rostro, cuello, &rea supraclavicular y grasa visceral (abdominal). Asocia alteraciones
metabolicas entre las que se encuentran: hipoleptinemia, resistencia a la insulina, diabetes mellitus,
dislipemia y esteatosis hepatica.

Caso clinico: Mujer caucasica de 30 afios con antecedentes personales de hipertrigliceridemia que
ingresd por episodio de pancreatitis aguda grave. En la exploracion fisica mostraba pérdida de grasa
en extremidades y gluteos con un exceso de depdsito graso subcutaneo en cuello y area
supraclavicular. Los niveles de triglicéridos eran elevados (1.059 mg/dl) y la ecografia abdominal
mostraba esteatosis hepatica. Con estos hallazgos se sospech6 un sindrome de Dunnigan y se llevd a
cabo una secuenciacion del exoma. El estudio genético revel6 la presencia de una variante
patogénica en el exén 8 del gen LMNA: ¢.1444C> T, p.(Arg482Trp). Esta variante habia sido
descrita previamente asociada al sindrome de Dunnigan, lo que confirm¢ la sospecha clinica.

Discusion: Dada la extrema baja prevalencia de esta entidad, el conocimiento de los signos clinicos,
exploracion fisica, asi como las alteraciones metabdlicas y el estudio genético resultan de gran
importancia para llegar a su diagndstico. Aunque no se dispone de tratamiento etioldgico, es preciso
el tratamiento de las comorbilidades metabdlicas para evitar las complicaciones tanto a corto como a
largo plazo.
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