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Resumo:

A pancreatite tem diversas etiologias, estrutural, biliar, traumas, infeccdes, toxinas, metabdlicas e
genéticas. Pode ser definida como aguda, recorrente ou crénica. A aguda se apresenta com um
edema intersticial, infiltracdo por células inflamatérias agudas e varios graus de necrose,
apoptose e hemorragia. A recorrente € caracterizada pela ocorréncia de pelo menos dois episodios
de pancreatite aguda na auséncia de mudangas estruturais irreversiveis no pancreas, tendo um
intervalo de pelo menos um més entre os episddios. Possui uma incidéncia de 15-20% em
criancas apds um episodio inicial de PA, sendo as variantes genéticas os principais fatores de
risco. O quadro crénico € caracterizado por mudangas estruturais irreversiveis no pancress,
podendo evoluir com insuficiéncia pancreatica exdcrina e endécrina. A pancreatite recorrente e a
cronica sdo vistas como uma continuagao do processo de doenga."Paciente, sexo feminino, 11
anos, iniciou acompanhamento ambulatorial devido a dor abdominal crénica apds episodio de
pancreatite aguda em 09/2021 (amilase 536U/L). Realizou USG de abdome no mesmo periodo
que evidenciou colelitiase. Em 01/2022, evoluiu com dor abdomina em andar superior do
abdome e associado a elevacdo de enzimas pancreaticas (amilase 180U/L e lipase 915U/L).
Realizou CPRE, sendo redlizada papilotomia e colecistectomia VLP devido a célculos em
vesicula biliar. Mesmo apds procedimento, paciente continuava com dor em andar superior do
abdome. Nesse periodo, TC de abdome mostrou calcificagdes grosseiras em topografia de cabeca
de pancreas e ecoendoscopia evidenciou sinais de pancreatite cronica incipiente. Realizado
investigacdo de outras etiologias de cronicidade: TGO 30/ TGP 17/ BBTF 0,2/0,1/ CPK 55/ Ca
8,9/ antiTTG negativo / CA 19-9 26,6 / Cloro no suor 13,29 / Elastase pancredtica fecal 243 /
Trig 77 / 1gG4 174 | HbA1c 4,6%. Por conta da auséncia de achados na avaliagdo inicial,
indicado exame molecular. Exoma evidenciou presenca de variante em heterozigose no gene
SPINK 1. ApGs definicdo etioldgica, paciente apresentou novo episodio de pancreatite (amilase
593U/L e lipase 3.804 U/L). No momento, mantém seguimento com rastreio de complicacdes e
acompanhamento clinico."""As etiologias hereditérias sdo causas relevantes na investigagdo de
pancreatite cronica e o estudo molecular desempenha papel relevante nessa avaliagéo, tendo sido
fundamental no estudo diagnostico da paciente relatada. A mutacdo mais frequentemente
associada a esse quadro é a do gene PRSSI1, seguido dos genes SPINK1 e CFTR. O
aconselhamento genético e investigagdo familiar devem fazer parte do seguimento devido ao
carater de heranga autossdmica recessiva desse quadro.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-shp/19-congresso-brasil eiro-de-gastroenterol ogi a-e-hepatol ogi a-pedi atri cas/0148-pancrestite-cronica-hereditari a-por-

mutacao-no.pdf



