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Mutacdo No Gene Myo5B Como Causa De Diarreia Cronica
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INTRODUCAO: A doenca de inclusiio de microvilosidades, decorrente de mutacdo no gene
MYO5B, é caracterizada por quadro de diarreia grave, de inicio precoce, com ata
morbimortalidade. DESCRICAO DO CASO: Paciente I.F.N., nascido em 17-01-2020, peso
2.585¢, 37 semanas e 4 dias, em boas condi¢des. Iniciou quadro de diarreia desde primeiros dias
de vida, caracterizada por 8 a 10 evacuacOes liquidas ao dia, sem sangue. Foi admitida na
Gastroenterologia Pediatrica em 28-02-2020, com 01 més de idade, pesando 2.112g. Nesta época,
mantinha quadro de diarreia crbnica, com as mesmas caracteristicas, desidratacdo, acidose
metabdlica e distarbio hidroeletrolitico. Estava em uso de férmula de aminoécido exclusivo.
Foram pesqguisadas vérias etiologias, como aergia alimentar, fibrose cistica, doenca inflamatéria
intestinal, imunodeficiéncia, entre outras. A diarreia persistia mesmo quando mantida em dieta
zero, com piora ha reintroducdo alimentar. Quanto ao tratamento, tendo em vista a refratariedade
do caso, foi iniciada nutricdo parenteral. Para esclarecimento diagnéstico, foi prosseguida a
investigacdo com endoscopia e estudo genético, que foram compativeis com doenca da inclusdo
das microvilosidades (DIM), decorrente da mutacdo em homozigose no gene MY O5B. Paciente
segue dependente de nutricdo parenteral, no momento domiciliar. DISCUSSAQ: As causas de
diarreia neonatal podem ser classificadas em adquiridas ou congénitas e, de acordo com a
arquitetura vilositaria, em entidades com arquitetura vilositaria normal (diarreia secretora com
perda de cloro ou de sbdio, defeitos congénitos de absor¢cdo de carboidratos, ma absorcdo de
acidos biliares, intestino curto congénito) ou com atrofia vilositaria (DIM, enteropatia com
“tufos’, enteropatia autoimune, enteropatia alérgica, enteropatia infecciosa e pés-infecciosa). O
diagndstico da DIM baseiase nas alteracdes histologicas (inclusdes intracitoplasmaticas
revestidas por microvilosidades, no polo apical dos enterdcitos) e/ou do estudo genético.
CONCLUSAO: A DIM deve ser considerada no diagndstico diferencial da diarreia cronica
intratdvel do recém-nascido e lactente. Neste caso clinico, apresentou-se clinicamente como uma
diarreia do tipo misto (osmatico e secretor).
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