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Resumo: Introducdo: A mé& absorcdo congénita de glicose e galactose é uma doenca rara, de caréter
autossdmico recessivo, caracterizada por defeito no cotransportador de glicose-galactose sodio
dependente, decorrente de multiplas e distintas mutaces nos genes SGLT-1 e SLC5A1. Relato
de caso: Tratam-se de 2 pacientes, um do género masculino e outro feminino, filhos de diferentes
casais consanguineos, que iniciaram quadro de diarreia no periodo neonatal, distensdo abdominal
e vOmitos. Evoluiram com perda de peso, desnutricdo e desidratacdo com necessidade de
internacdo. Durante a evolucdo, apresentaram edema, hipoalbuminemia, acidose metabdlica,
sepse e hipoglicemias. Oferecido férmula elementar, sem melhora. Prosseguindo investigacdo
diagnostica, iniciado dieta ora zero e nutricdo parenteral para diferenciar a diarreia entre
osmodtica e secretora. Ambos apresentaram melhora. Foi iniciado dieta a base de proteinas,
gorduras e frutose, com bom ganho ponderal, sem diarreia, resolucdo da acidose e hipoglicemia.
Apoés estabilizacdo clinica, realizado teste diagnéstico com soro glicosado a 5% via oral. Nos
dois testes, evoluiram com distensdo abdomina e diarreia. Investigacdo para erros inatos do
metabolismo, fibrose cistica e imunodeficiéncias foi normal. Aceitaram bem a introducéo de
abacate. Na tentativa de introducéo do arroz apresentaram diarreia. Atualmente, os dois pacientes
apresentam-se eutroficos e com bom ganho de peso. Discussdo: Na mé absor¢do congénita de
glicose e galactose, o individuo torna-se incapaz de absorver qualquer carboidrato cujo produto
final da digestdo sgja monossacarideos de glicose e galactose. O diagnéstico é realizado pela
histéria clinica e pelo teste de absor¢cdo de glicose por sobrecarga oral. A grande variedade de
mutacdes limita o uso de testes genéticos. E descrito remissdo dos sintomas com o aumento da
idade, embora o transporte ativo de glicose-galactose permaneca ausente. Concluséo: Trata-se de
uma doenca que cursa com diarreia e desnutricdo graves, que ameacam a vida, com inicio no
periodo neonatal. Com a instituicdo da dieta adequada, os pacientes apresentam excelente
evolucéo.
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