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Resumo: O diabetes mellitus neonatal € um raro tipo de diabetes geralmente relacionado a defeitos

monogénicos especificos e de surgimento precoce.Apresentar dois casos de diabetes mellitus
neonatal, enfocando o diagndstico e 0 manejo clinico.Os casos foram acompanhados em hospital
infantil por equipe de endocrinologia pediatricaCaso 1:Paciente do sexo masculino, internado aos
26 dias de vida devido a sonoléncia e politria. A glicemia capilar & admissdo de 391 mg/dl,
confirmada por exames laboratoriais, sem cetoacidose. Curva glicémica mostrou multiplas
excursdes hiperglicémicas, sugerindo diabetes neonatal. Iniciou tratamento com insulina NPH 0,5
Ul di&ria + insulina regular apos amamentagcdo 0,25 Ul quando glicemia acima de 350mg/dl.
Paciente evoluiu com hipoglicemias optando-se por transicdo para glibenclamida ainda que sem
avaliagdo genética tendo em vista quadro altamente sugestivo de DM neonatal. Dose inicial de
glibenclamida de 0,76mcg/kg/dia. Apresentou resposta terapéutica adequada e recebeu ata
utilizando glibenclamida 1,5 mg/kg/dia. Ao longo do acompanhamento, houve reducdo gradual
da dose e aos 4 anos de idade, o paciente esta utilizando glibenclamida 0,26 mg/kg/dia. Os
comprimidos de glibenclamida de 5mg sdo remanipulados em papelotes de 1mg e administrados
de 8/8h.Sequenciamento paralelo em larga escala foi realizado posteriormente (aos 1 ano e 4
meses de idade) revelou uma variante patogénica no gene KCNJ11 em heterozigose (¢.602G>T:
p.(Arg201Leu)). HbA1C atua de 6,1% (marco de 2023). Caso 2: Paciente do sexo masculino,
com 3 meses e 26 dias de idade, admitido em internac@o hospitalar apds corregdo de cetoacidose
diabética moderada. Iniciado tratamento com insulina glargina e asparte sob demanda. Os testes
de autoanticorpos foram negativos, e o valor de HbA1C inicial foi de 6,38%. Devido a suspeita
de diabetes mellitus neonatal, iniciou-se empiricamente o uso de glibenclamida. A dose inicial foi
de 0,2 mg/kg, gradativamente reduzida durante a internacéo devido a episodios de hipoglicemia.
A dta, o paciente estava utilizando glibenclamida 0,06 mg/kg/dia, sob a forma de solucéo
manipulada com concentracdo de 0,1mg/ml. Sequenciamento paralelo em larga escala foi
realizado em abril de 2021 (aos 6 meses) e revelou uma variante provavelmente patogénica no
gene KCNJ11 em heterozigose (NM_000525:exonl:c.C136T:p.H46Y). A medicagdo foi
suspensa em 2023 (uso em subdose por longo periodo) sem piora glicémica até o momento.
Ultima hemoglobina glicada de 54% e segue mantendo glicemias em torno de
130mg/dl.Suspeicdo quanto a DM neonatal deve ser feita em pacientes com quadro clinico
sugestivo com menos de 12 meses de idade, especialmente nos primeiros 6 meses de vida. Os
testes moleculares sdo importantes para identificar mutacbes que podem responder as

sulfoniluréias, porém ainda séo pouco acessiveis. Portanto, estratégias terapéuticas baseadas em
ata suspeicdo clinica podem ser Uteis quando os testes moleculares ndo estdo disponiveis de
imediato.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da- shp/15-congresso-brasil eiro-peditri co-de-endocrinol ogi a-e-metabol ogi a/0081-di abetes-mel litus-neonatal - por-mutacoes-do-

kenj11.pdf



