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O Desafio Do Diagnostico Do Diabetes Mellitus Neonatal — Descricéo De 3 Casos
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O diabetes mellitus (DM) neonatal (DMN) € uma doenca genética rara, de origem monogénica
gue acomete criancas com idade inferior a 6 meses. Resulta majoritariamente em ateragctes no
canal de potassio da célula beta pancredtica, por mutacdo nos genes KCNJ11 e ABCCS,
prejudicando a secrecdo de insulina. Seu diagnostico é desafiador e a avaliagdo molecular é
importante para identificacdo da causa e avaliacdo terapéutica. A importancia do diagnéstico
correto implica também na terapéutica, jA que algumas formas podem ser responsivas ao
tratamento oral com sulfonilureia. Caso 1: GCMD, aos 3 meses de vida evoluiu com taguipneia,
febre e vomitos, inicialmente atribuidos a infeccdo do trato respiratorio. Na auséncia de melhora,
identificada glicemia capilar “high” com posterior diagnéstico de cetoacidose diabética (CAD).
Realizou painel genético expandido para diabetes sem variantes patogénicas identificadas.
Realizada tentativa de tratamento com glibenclamida, porém néo foi responsivo. Atualmente em
uso de insulina sob sistema de infusdo continua de insulina e monitorizagdo continua de glicose.
Caso 2: LRA, apresentou vomitos e polidria com 1 semana de vida, evoluindo com piora do
quadro e, aos 2 meses, recebeu diagnéstico apds choque séptico grave associado a acidose
metabdlica, cetondria e hipercolesterolemia. Apresentou avaliagdo molecular com mutacdo em
heterozigose no gene KCNJ11. N&o respondeu ao tratamento com glibenclamida e atualmente
segue sob uso de insulinoterapia. Caso 3: AFN, apresentou quadro de dor abdominal, febre e
sinais de desconforto respiratério aos 5 meses, tratado inicialmente como bronquiolite. No
seguimento da internagdo, identificado dextro de 600 mg/dL, sendo diagnosticada CAD.
| dentificada mutagdo em heterozigose em gene KCNJ11 presente em painel genético. Apresentou
periodo de remissdo do diabetes (de 1 ano até 5 anos), atualmente em uso de glibenclamida
(1.25mg/dia). O DM gerdmente apresenta sinais e sintomas caracteristicos, como polidria,
polifagia e perda ponderal, algumas semanas antes do diagnéstico. Entretanto, em lactentes
existem fatores que dificultam a avaliago: @) a evolucdo geralmente € mais rapida, b) nem
sempre 0s sintomas tipicos sdo percebidos, ) trata-se de uma doenca rara nessa faixa etéria. Isto
faz com que os pacientes cheguem com quadros avancados de CAD, como nos casos
apresentados. Apesar do DM1 ser a causa mais frequente de DM na infancia, abaixo dos 6 meses
ha a necessidade de investigacdo de DMN, sendo a avaliacdo molecular uma ferramenta
fundamental para identificacdo de variantes patogénicas e possibilidade de resposta a

sulfonilureia oral. Conclusdo: Relatamos 3 casos de uma doenca rara e de ato risco de morbi-
mortalidade se ndo reconhecida prontamente. O pediatra deve estar atento a essa possibilidade em
lactentes com quadros graves, mesmo sem sintomas tipicos, ja que trata-se de condicdo com
eventual modificacdo de tratamento associada a melhora do prognostico e qualidade de vida.
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