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Resumo: O hiperinsulinismo congénito é uma das causas de hipoglicemias hiperinsulinémicas, grupo de

doencas raras com incidéncia de 1:40.000 nascimentos na populacdo geral, mas que sd0 as
principais etiologias da hipoglicemia na infancia Relatar o caso de uma paciente com
hiperinsulinismo congénito focal. Realizada coleta de dados do prontuario da paciente
acompanhada pela endocrinologia pediatrica de um Hospital Universitario. S.V.B.S, 11 meses,
feminino, transferida para enfermaria de pediatria com 29 dias de vida para investigacdo de
hipoglicemias persistentes desde 16 horas de vida. Em servico de origem, havia sido flagrada
insulina detectédvel (insulina: 5,5mU/l) em vigéncia de hipoglicemia (glicose: 27mg/dl) e, a

admissdo, paciente em uso de vendclise com infusdo continua de glicose em altas concentractes
(VIG: 13,5), persistindo com hipoglicemia (52mg/dL) e sonoléncia. Negava alteracGes no pré-
natal, parto sem intercorréncias, 1G: 37sem, peso nascimento: 3490g (DP:+1,65) referia um
episddio de tremores de extremidades e desvio do olhar. Ao exame fisico: Peso: 43269
(DP:+1,03), Comp: 54cm. Durante investigagdo, amostra critica evidenciou: insulina 9,1muU/I,
peptideo C: 0,7, cortisol: 5,5 ug/dl e glicose: 41mg/dl. Evoluiu com necessidade de aumento na
concentracdo de glicose venosa continua, iniciado Diazoxido, Hidroclorotiazida e Octreotide com
aumento progressivo de doses, com resposta parcia em relacdo as hipoglicemias. Precisou

associar dieta continua ao tratamento e apresentou varias intercorréncias tromboembolisticas e
infecciosas relacionadas ao cateter venoso central. Mesmo com fatores confundidores
controlados, mantinha hipoglicemias refratarias e evoluiu com importante ganho de peso,
atingindo 9,935Kg (DP:+3,29) aos 5 meses de idade. Realizou teste genético, com achado de
variante provavelmente patogénica: ¢.3503T>A, p.(Leull68Ter) no éxon 28 do gene ABCCS,
em heterozigose, mesma mutacdo encontrada em exame genético do genitor e teste genético
materno sem alteragdes. Realizou PET/CT DOTATOC-68Ga, onde houve hipercaptacdo do
radiotracador no processo uncinado do pancreas, confirmada em USG intraoperatoria. Foi

realizada resseccdo local da lesdo, histopatolégico confirmou tumor neuroenddcrino bem
diferenciado, medindo 0,3x0,3cm, e paciente evoluiu no poés-operatério com melhora das
hipoglicemias sem necessidade de VIG e de medicacdes.A condicéo clinica de hiperinsulinismo
congénito relacionado a mutacdo heterozigética no gene ABCCS8 corresponde a maioria das
mutacOes associadas a lesdes focais e é resultado de heranca paterna no 11p15.1 e de perda do
alelo materno correspondente dentro da lesdo focal. Sendo assim, o encontro dessa mutagdo ira
orientar a conduta terapéutica e o progndstico, pois quando a variante patogénica € encontrada no
pai, geralmente trata-se de lesdo focal ndo responsiva a terapia medicamentosa, sendo necessaria
aremocao cirurgica das lesdes focais para cura completa.
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