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Introducdo: O diabetes neonatal (DN) é raro, acontecendo com frequéncia de
1/400.000 a 1/500.000 nascidos vivos. Manifesta-se como um quadro de hiperglicemia,
episodios de desidratacdo em um recém-nascido com dificuldade de ganho de peso e,
frequentemente, com antecedente de retardo de crescimento intra-uterino. A cetoacidose
€ mais rara, mas poderd acontecer se a insulinoterapia ndo for iniciada. O DN tem sido
definido na literatura como a presenca de hiperglicemia, que necessite de tratamento
com insulina nos trés primeiros meses de vida. (GURGEL e MOISES, 2008).
Entretanto, em termos de idade, um ponto de corte aos seis meses de vida parece mais
apropriado, uma vez que possivelmente todos os casos de diabetes mellitus
diagnosticados antes dessa idade sé@o devidos a mutacbes em um Unico gene, e apos 0S
seis meses de idade o diabetes mellitus tipo 1 autoimune representa a causa mais
comum da doenca (SHIELD, 2007). Clinicamente, esta condi¢do pode ser classificada
em diabetes neonatal transitorio (DNT) ou permanente (DNP). No primeiro ocorre
remissao espontanea em um periodo variavel, em média dentro de trés meses, podendo
recidivar durante a infancia ou adolescéncia. A remissdo ndo ocorre na forma
permanente. Dentre os pacientes com diabetes neonatal transitorio, a maioria (cerca de
70%) apresenta alteracbes no cromossomo 6924 (GURGEL e MOISES, 2008).
Enguanto que em cerca de 30-58% dos casos de diabetes neonatal permanente, sdo
encontradas mutacGes no gene KCNJ11, o qual codifica a subunidade Kir6.2 dos canais
K +ATP sensiveis, 0s quais apresentam importante papel na secrecdo de insulina
(STOY, 2007). Em cerca de 20% dos pacientes com DNP estdo presentes alteracoes
neuroldgicas, sendo esta a forma mais grave e caracterizada pelas seguintes
manifestacdes clinicas: retardo no desenvolvimento, fraqueza muscular e epilepsia, sob
0 nome proposto de sindrome DEND - Developmental Delay, Epilepsy and Neonatal
Diabetes (PEARSON et al., 2006). A terapéutica com sulfoniluréias, causando o
fechamento de canais K+ ATP tem sido proposta para ser utilizada em pacientes com
DN causado por mutacdes nos canis de K+ ATP sendo geralmente bem-sucedida.
(GURGEL et al., 2007). O diabetes neonatal € uma condicdo rara, porém
potencialmente grave na faixa etaria das criangas afetadas. O reconhecimento precoce
da doenca, assim como a identificacdo dos defeitos genéticos envolvidos na mesma,
leva ao melhor entendimento das disfuncGes das células beta contribuindo assim com o
diagnéstico das formas mais comuns. Além disso, 0s recentes avancos obtidos na
identificacdo dos mecanismos moleculares do DN demonstram como o conhecimento
exato da fisiopatologia pode ter importantes implicacdes no tratamento desses pacientes.
Objetivos: Estudar os aspectos clinicos e genéticos do DMN e descrever a experiéncia
com uso de sulfoniluréias no tratamento desta condicdo. Métodos: O estudo ocorreu no
Hospital Universitario Jodo de Barros Barreto (HUJBB), sendo o participante
proveniente da enfermaria de Pediatria. Os dados coletados para realizagdo do relato
foram obtidos, principalmente, através de revisdo de prontuario médico, entrevistas e
materiais fotograficos. O menor foi submetido a anamnese composta de dados basicos
(idade, sexo, raca, etnia, procedéncia), queixa principal, historia da doenca atual,
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antecedentes morbidos pessoais, antecedentes familiares, além de exame fisico geral e
especial. Exames complementares, diagnosticos diferenciais, diagnostico definitivo,
terapéutica instituida, evolucdo e tempo de acompanhamento também foram
pesquisados. Os exames complementares, tanto laboratoriais quanto de imagem,
utilizados com finalidade diagnostica, foram realizados no HUJBB. O trabalho foi
aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa (CEP) e através da obtencdo de Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) (ANEXO A) o soro do paciente incluido no
estudo foi armazenado em freezer a temperatura -70 °C no Centro de Pesquisa em
Endocrinologia do HUJBB/UFPA, cujo responsavel € o Prof. Dr. Jodo Soares Felicio.
Resultados e Discussdo: Lactente do sexo masculino, com trés meses de vida,
apresentava quadro de hipoatividade, sialorréia e crises convulsivas com duracdo de
dois dias, sendo internado em hospital universitario. Exames laboratoriais evidenciaram
niveis glicémicos elevados, peptideo C baixo e anticorpos (anti-GAD e anti-ilhota)
negativos. Iniciado tratamento com insulina glargina de horario e insulina regular para
correcdo de niveis elevados de glicemia, chegando a utilizar mais de 1UIl/kg/dia sem
controle adequado da doenca. Foi avaliado pela neurologia, que identificou discreto
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. Tomografia de cranio demonstrou
importante reducdo volumétrica do lobo frontal direito, além de calcificagdes
puntiformes esparsas subcorticais, mais acentuadas nos lobos frontais e parietais, tendo
sido sugerida investigacdo de infecgdo congénita pela radiologia. No entanto, sorologias
para toxoplasmose, rubéola e sarampo foram negativas. Havia histéria de varicela
materna durante gestacdo. Foi considerada a hipotese diagnostica de DN, com coleta de
amostra sanguinea para estudo genético, para a confirmacdo do diagnostico.
Glibenclamida foi iniciada como prova terapéutica. A medicacdo oral foi iniciada em
baixas doses, com elevacdo gradual da mesma, e reducdo progressiva da insulina até a
sua suspensdo. Evoluiu com bom controle glicémico e melhora dos sintomas
neuroldgicos. Recebeu alta hospitalar em uso de glibenclamida 20mg/dia. Conclusao:
Com base no caso relatado, o tratamento com sulfoniluréias pode constituir alternativa
terapéutica para o DN, sendo necessarios estudos adicionais para confirmar esta
hipotese.
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