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Resumo: Objetivo: Descrever série de casos de diarreia congénita com diagnostico molecular. Método:
Resultado: Foram avaliados 5 pacientes com diarreia congénita em hospital terciario no periodo
entre janeiro 2018 e novembro de 2021, 3 masculinos Todos apresentaram quadro de diarreia
congénita grave. Histéria de consanguinidade e mal passado obstétrico em 3/5 pacientes. Inicio
até 18 dias de vida, diarreia liquida, 4 deles de padréo secretor / 1 osmético, baixo ganho
ponderal, perda (> 60 g/kg/dia) com distarbios metabdlicos e e€letroliticos. Realizado
investigacdo diagnostica segundo algoritmo de avaliagdo de enteropatia e diarreia congénita
(PediCODE Consortium).8232, Afastado causas infecciosas, malformacdes congénitas, reactes
adversas aos alimentos e realizado exame de sequenciamento de exoma. Foram identificados os
genes. gene SLC26A3 (Cloridrorreia congenital), gene WNT2B (diarreia congénita intratavel-
Deficiéncia de WNT2B), gene MADD (multiple acyl-coa dehydrogenase deficiency), gene
KCNJ11 (Sindrome Shwachman-Diamond), gene SLC12A1 (malabsorcdo de glicose e
gaactose). Média da idade ao diagndstico foi de 4,8 meses (3-8 meses). As enteropatia e
diarreias congénitas podem ser monogénicas e podem ser categorizadas em variantes genéticas
gue afetam o epitélio intestinal ou que afetam o sistema imunologico, que prejudicam
secundariamente a funcdo epitelial. Conclusdo: As enteropatia e diarreias congénitas representam
um desafio clinico que requer uma abordagem diagndstica estruturada para permitir o diagnostico
precoce e correto. Testes genéticos direcionados (sequenciamento de Sanger) ou sequenciamento
de exoma podem auxiliar a identificagdo da causa genética, favorecer o tratamento e orientagcdo
familiar

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/ 18-congresso-brasil eiro-de-gastroenterol ogia-e-hepatol ogi a-peditri cas/0041-avancos-no-diagnosti co-de-enteropatias-e-
diarreias.pdf



