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Resumo: Introducdo: Diabetes Mellitus Neonatal (DMN) € definido pelo aparecimento de hiperglicemia
persistente nos primeiros 6 meses de vida e ocasionalmente até os 12 meses. E uma condic&o
rara, potencialmente fatal, tornando importante o0 reconhecimento e o tratamento precoce.
Descricdo de caso: RN, sexo masculino, nasceu termo , CIUR , Apgar 7/8 . Aos 27 dias de vida
apresentou hiperglicemia capilar e sérica, desidratacdo, polilria, baixo ganho pondera e
moniliase de dificil tratamento. Sem cetoacidose. Iniciado iniciamente tratamento com
insulinoterapia (regular e NPH). Apresentou hipoglicemias com NPH que foi suspensa e iniciado
glibenclamida e mantida regular para corregdes se glicemias acima de 250mg/dL, o que
raramente apresentou. Paciente apresentou boa resposta a droga, mantem acompanhamento
ambulatorial para ajuste de medicagdo. Foi submetido a sequenciamento Paraelo em Larga
Escala, de 25 genes relacionados ao fendtipo, e foi identificada variante alélica patogénica em
heterozigose no gene KCNJ11 - Achado molecular compativel com hip6tese diagnéstica de
Diabetes Méllitus Neonatal Permanente. Atualmente utiliza glicenclamida na dose diaria de
0,2mg/kg/dia , dividida em 3 doses didrias, com bom controle glicémico. Aos 2 anos de idade
paciente iniciou quadro de crise convulsiva , iniciado uso de carbamazepina e em
acompanhamento com Neurologia. _x000D__ Discussdo: DMN é causado por uma mutacdo em
um anico gene que € responsavel pela células beta pancredticas. S&o descritas diversas mutacdes
e ha diversos subtipos:. transitério, permanente , responsivo a sulfonilureia oral e associados a
sindrome genética. A apresentagdo clinica, devido variedade genética, pode variar de
hiperglicemia assintomatica até acompanhada de desidratacdo grave , baixo ganho de peso,
polidria, cetoacidose diabética , diarreia disabsortiva e manifestacbes extra-pancredticas. O
diagndstico é realizado quando ha hiperglicemia insulina-dependente persistente por mais de 3
dias, excluindo outras causas de de hiperglicemia e € confirmado quando realizado teste genético.
A mutagdo KCNJ11 afeta a secrecdo de insulina e a maioria dos pacientes respondem a
sulfonilureia. Pequena parcela pode necessitar de insulina. Essa mutagdo pode estar associada a
anormalidades neuroldgicas como atraso do desenvolvimento e epilepsia. _x000D __ Concluséo:
Reconhecimento precoce e diagnéstico genético, aém de acompanhamento ambulatorial, séo
essenciais para definir tratamento e prognostico.
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