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13° COBRAPEM

Trabalhos Cientificos

Diabetes Mélitus Neonatal Causado Por Mutagéo Do Pdx1: Relato De Caso.
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ANDRADE LIMA, JULIA CONSTANGCA, CRESIO DE ARAGAO DANTASALVES

Introducdo: O diabetes melitus neonatal permanente, causado por mutacdo do PDX1, é uma
condicdo rara, com incidéncia estimada de 1 em 450.000. Atualmente, causas monogénicas sao
identificadas em 50 dos casos que ocorrem antes da idade de 6 meses. Objetivo: Descrever um
paciente com diabetes mellitus neonatal permanente causado por mutagdo do PDX1. Descricéo
do caso: Lactente, masculino, ndo sindrémico, filho de pais consanguineos (primos de 3° grau),
com diagnostico, de diabetes mellitus, aos 2 meses e 11 dias. Investigagcdo diagndstica mostrou
mutacdo em homozigose no gene PDX1 e ultrassonografia de abdome evidenciou pancreas com
dimensbes e texturas normais. Dosagem de enzimas hepéticas, amilase, lipase e vitaminas
lipossolliveis foram normais. O resultado da elastase fecal foi 28 mcg/g de fezes (insuficiéncia
pancredtica exocrina severa 100). Apesar disso, 0 paciente ndo apresenta diarreia cronica,
distensdo abdominal, ou sintomas de m& absorcéo gastrointestinal. Conclusdo: O gene PDX1
regula o desenvolvimento embriondrio do pancreas e a posterior diferenciagcéo das células 946,
produtoras de insulina. A mutagcdo detectada nesse paciente, além de causar Diabetes Mélito
Neonatal pode cursar com pancreas norma ou hipopladsico. O diagnéstico e tratamento
adequados para as insuficiéncias pancredticas enddcrinas (insulina)e exdcrinas (vitaminas ADEK
e enzimas pancredéticas) permitem melhor sobrevida e qualidade de vida aos pacientes.
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