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Resumo: INTRODUCAO As diarreias congénitas s30 raras, mas geramente extremamente graves e
representam desafios Unicos de diagndstico e manejo. Elas sdo divididas em osmética, secretéria
ou mista O objetivo deste artigo é descrever uma paciente com diarreia congénita cuja
abordagem foi baseada em caracteristicas clinicas com excelente resposta terapéutica
DESCRICAO DO CASO Paciente M.B.M.S, filha de pais consanguineos, admitida em nosso
servigo, com 4 meses de idade, com quadro de diarreia crénica desde a primeira semana de vida,
baixo ganho de peso (na admissdo: 3700g Z < -3) e desnutricdo. Internado em unidade de terapia
intensiva devido a desidratacéo e distUrbios hidroeletroliticos. Iniciado nutricdo parenteral com
melhora da diarreia. Ultrassom abddmen demonstrou nefrocalcinose bilateral. A associacéo
desses achados direcionou para a possibilidade de mé absor¢éo de glicose e galactose. Retomada
alimentagdo enteral no 30730, dia de internagdo com a formula infantil livre de carboidratos e
adicionado frutose, sem recorréncia da diarreia e mantido seguimento ambulatorial com
recuperacdo nutricional. Na idade de 1 ano e 9 meses, IMC no Z > +3. DISCUSSAO A méa
absorcdo congénita de glicose-galactose € caracterizada por uma mutacdo genética no
Cromossomo 22, cujo gene é responsavel pelo transporte ativo de monossacarideos. Tal ateracdo
dificulta a absorcdo de glicose, galactose e sbdio, 0s quais permanecem no lumen intestinal,
elevando a sua osmolaridade. O paciente em questdo apresentava as manifestagdes clinicas
comumente descritas. diarreia aguosa, dificuldade de ganho ponderal e nefrocalcinose. Férmulas
isentas de carboidratos com adicéo posterior de frutose sdo a principal ferramenta terapéutica e
demonstraram ser eficazes para 0 adequado desenvolvimento e crescimento do paciente.
CONCLUSAO A ma absor¢do congénita de glicose-galactose € um diagnostico diferencial
importante em lactentes com diarreia crénica, devendo ser considerada em quadros de diarreia
osmética associado a nefrocal cinose.
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