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INTRODUCAO: Diabetes neonatal tem inicio antes dos 6 meses de vida e frequéncia de
1/300.000 a 400.000 nascidos vivos, embora estudos recentes tem estimado uma frequéncia de
1/90.000. DESCRICAO DO CASO: Paciente sexo masculino com histéria de crise convulsiva
aons 2 meses e 4 dias com glicemia capilar de 427mg/dl quando recebeu Insulina Regular e teve
hipoglicemia de 14 mg/dl. Foi encaminhado a UTI com Glasgow de 3, porém o quadro foi
revertido e a reducdo paulatina nas doses de insulina com introducdo da sulfoniluréia
(0,2mg/kg/dia) aos 3 meses de vida melhoraram os niveis glicémicos. A insulinafoi suspensa aos
4 meses e a dose da sulfoniuluréia foi gjustada para 0,34mg/kg/dia. Colhido material para andise
genética do paciente que diagnosticou mutacio genética KNCJ11-R201H. COMENTARIOS:
Existem 22 causas genéticas conhecidas de Diabetes Neonatal. Mutacfes ativadoras em genes
dos canais de KATP nas células beta, como o KCNJ11 que codifica a subunidade Kir6.2, causam
a abertura desse canal e hiperpolarizacdo, isso impede a entrada do calcio e posterior secrecéo de
insulina. A mutacdo genética KCNCJ11- R201H do nosso paciente é a mais relatada na
literatura. Uma vez que as sulfonilureias causam o fechamento dos canais de KATP, sugere-se
gue essa droga possa ser utilizada nos portadores dessa mutacdo. O diagndstico precoce com a
busca da identificagdo do defeito genético é essencial nesses casos. Por ser uma patologia rara, €
importante compartilhar a conducdo desses casos a fim de juntar esforcos para encontrar o
melhor tratamento para esses pacientes.
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