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Resumo: Objetivo(s) Relatar o caso de um paciente com pancreatite hereditaria em acompanhamento no
servigo de gastroenterologia pediétrica. Método Estudo observacional descritivo; dados clinicos e
laboratoriais obtidos a partir do prontué&rio. Resultados Pré-escolar, masculino, natural de
Saquarema — RJ, 2a 8m. Apresentou aos 2 anos forte dor abdominal, nauseas e vomitos. Negava
febre ou diarréia. Historia pregressa: dor abdominal iniciada com 1 ano de idade, nega uso
continuo de medicacOes ou aergias. Historia familiar: pai com histéria de pancreatite cronica e
diabetes. Irma de 16 anos fez pancreatectomia parcial (cabegca do péancreas). Avo paterna, tio,
duas tias e dois irmds paternas com pancreatite cronica. Exame fisico: eutréfico, corado,
hidratado, com dor abdominal difusa a palpacdo. Exames laboratoriais. amilase 1775,
hepatograma , provas de funcdo hepéticas, glicemia e tomografia computadorizada de abdome
normais. Permaneceu 48 horas em dieta oral zero e com analgesia, apresentando melhora
progressiva da dor e queda dos niveis de amilase, sendo liberada a dieta (hipolipidica e
hipoprotéica) com boa tolerancia. Alta hospitalar ap6s 5 dias de internagdo. Apresentou novo
guadro de pancreatite aguda aos 3 anos e 7 meses (11 meses apds o primeiro), tendo permanecido
em dieta zero com analgesia e melhora do quadro. Realizou o sequienciamento dos genes Inibidor
de Secrecdo de Tripsina Pancreatica (SPINK1) e Tripsinogénio Catidnico (PRSS1), sendo que
este Ultimo apresentou a mutagdo patogénica N29T. conclusdo(fes) A pancreatite hereditaria €
uma doenga rara, com prevaléncia de 0,3 casos por 100.000 individuos. Esta associada a defeitos
genéticos que acometem a acdo de enzimas digestivas pancredticas. O padréo de heranca mais
comum é o autossdmico dominante associado a mutages no gene PRSS1, como observado neste
caso. A investigacdo genética estd indicada em caso de pancreatite aguda de origem indefinida e
guando ha parentes com mutacdes genéticas. Este paciente havia apresentado pancreatite aguda e
havia histéria familiar de pancreatite (pai, irma, avo e tias). Cabe ressaltar que o pai também
apresentava mutacdo genética. O tratamento médico e cirargico dos episodios de pancreatite
aguda e cronica secundé&ria a pancreatite hereditéria € 0 mesmo para pancreatite de outras
etiologias. O paciente até o presente momento, com 6 anos, nao apresentou complicacdes da
doenca.
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