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Introducao e Objectivos

O Hiperinsulinismo neonatal é diagnosticado pela confirmacdo de hipoglicemia (<50mg/dl) na presenca de valores
inapropriadamente elevados de Insulina (= 2 mcU/mL) e peptideo C. Subdivide-se em congénito (identificacdo da
mutacdo - 50% casos) ou adquirido e em transitorio ou persistente. A terapéutica inclui aumento da frequéncia das
refei¢cdes, aumento do aporte de glicose e tratamento farmacoldgico. Os casos refratarios, particularmente as lesdes
focais, sdo candidatos a cirurgia.

Metodologia
Revisdo retrospetiva de 6 casos de Hiperinsulinismo
Resultados

Apresentadas 6 criangas, 3 do sexo masculino, com idade atual média de 4 anos. Foram identificados fatores de risco em
5. A sintomatologia iniciou-se no 1° dia de vida em todos exceto um (5 meses). As manifestacdes clinicas mais comuns
foram apneia, cianose, convulsdes, gemido e hipotonia. Todos apresentaram elevacdo de insulina (valor minimo: 16,5
mcU/mL e maximo: 61,4 mcU/mL) na presenca de hipoglicemia. Estudo genético foi realizado em todos os doentes,
sendo positivo em 3 (genes PPM2, HNF4A e ABCC8). A terapéutica englobou infusdo de glicose em doses elevadas.
Quatro dos doentes responderam ao Diazoxido, um dos quais suspendeu confirmando-se uma forma transitéria. Um fez
terapéutica com Octredtido e Lanredtida subcutaneos sem resposta e, ap6s confirmacdo de lesdo focal (cabega do
pancreas) foi submetido a cirurgia excisional. Outro iniciou terapéutica com Octredtido em perfusdo subcutanea continua
com evolucao favoravel.

Conclusées
O Hiperinsulinismo congénito apesar de ser a causa mais comum de hipoglicemia grave e persistente continua a ser uma
patologia rara e que exige uma abordagem e tratamento complexos. O diagnéstico atempado é fundamental para

prevenir sequelas neuroldgicas a longo prazo.
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