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Resumo: Introducéo: Diabetes melito neonatal (DMN) surge nos primeiros 6 meses de vida, podendo ser
permanente (DMNP) ou transitério (DMNT). Sua incidéncia varia de 1:300.000 a 500.000
nascidos vivos. A maioria dos pacientes com DMNP tém mutagGes nos genes KCNJ11, ABCCS8
ou no gene INS, ou sindromes genéticas como IPEX e Wolcott-Rallison. Descricdo do caso:
Lactente feminina, 52 dias de vida, com hiperglicemia detectada ao nascimento. Nascida de
PSAC, IG: 35 semanas, PN: 1265 g e CN: 36 cm. Pais ndo consanguineos. Investigacéo
diagnéstica: glicemia: 359 mg/dL, glicostria e cetonuria, peptideo C: 0,1 ng/mL (0,9-7,10),
insulina: 0,72 um/mL (<29,1), HbA1C: 9,8 %, anti-GAD: 0,7 U/mL (<1,0), anti-lIA2: 0,1 U/mL
(<0,5). Hemograma, TSH, T4 livre, cortisol, funcéo renal e hepatica, RX de esqueleto e USG de
abdomen total: normais. Estudo molecular mostrou paciente heterozigota para duas mutagdes no
gene INS (gene da Insulina): ¢.1-331C>G (herdada do genitor) e c.1A>G (p.Metl?) (herdada da
genitora). Iniciada insulinoterapia com controle satisfatorio dos niveis glicémicos. Comentérios.
Mutacdes no gene INS, de heranca autossdomica dominante ou recessiva, s8o responsaveis por 15-
20% dos casos de DMNP. A consanguinidade esta presente em 60% dos casos de heranca
recessiva. Nessa paciente, a mutacdo €.1-331C>G resulta em decréscimo da transcricdo da
insulina enquanto a c.1 A>G (p.Metl?) afeta do codon inicializador do gene INS. O fendtipo
desse tipo de DMNP é restrito a retardo do crescimento intrauterino (peso médio ao nascimento:
1.680 g), com hiperglicemia de inicio precoce (média: 2 dias). A reposicdo de insulina &
necessaria por toda avida.
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