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XIIl Curso Basico de

Doencas Hereditarias do Metabolismo




Identificacao

Nome: B.P.P.
Sexo feminino
Idade: 13 meses

Raca caucasiana

ANTECEDENTES PESSOAIS

Il gesta, sem intercorréncias.

Il para, parto eutdcico as 39 semanas, IA 9/9/10

Somatometria ao nascimento: peso 3010g (P15-50), comp 46 cm (P3-15), PC 33cm (P15-50)
Periodo neonatal sem intercorréncias.

Teste de diagndstico precoce sem alteragoes.



Identificacao

Crescimento estaturo-ponderal regular no P3-15.
Evolucao PC no P15-50.
DPM adequado a idade

ANTECEDENTES FAMILIARES:

Pais nao consanguineos. Pai 42 anos, estatura 178 cm, saudavel.
Mae, 41 anos, estatura 151 cm, saudavel.

Estatura alvo familiar: 158 cm

Prima materna com epilepsia.
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Internamento 30/12/2013 - 06/01/2014
Episédios de irritabilidade, seguidos de
movimentos andmalos dos membros, palidez,
hipotonia generalizada e perda de contacto
transitéria, duracao maxima de 15 minutos, pré-
prandiais (PA ou almoco).
@ hipersudorese, nauseas ou vomitos. Resolucdo
espontanea, assintomatica inter-crises.

BQ: glicemia 50 mg/dl, sem outras alteracdes
EEG : sem alteracOes

] v
07/01/2014

Duas convulsdes TCG, duragcao <1min.
Glicémia capilar de 33 mg/dl — bdlus G10%

Internamento de 07-17/01
Hipoglicémias persistentes (= 23 mg/dL)

Glicose ev (max 6.7 mg/kg/min).
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H. Torres Vedras

!
Internamento 30/12/2013 - 06/01/2014
Episédios de irritabilidade, seguidos de
movimentos andmalos dos membros, palidez,
hipotonia generalizada e perda de contacto
transitéria, duracao maxima de 15 minutos, pré-
prandiais (PA ou almoco).
@ hipersudorese, nauseas ou vomitos. Resolucdo
espontanea, assintomatica inter-crises.

BQ: glicemia 50 mg/dl, sem outras alteracdes
EEG : sem alteracOes

] 4
Internamento de 07-17/01 - investigacdo:

* Glicémia 63 mg/dL

« Amdnia 105.6 umol/L (T). Sem hipercetonémia.
* GSV: pH 7.41, pCO2 38 mmHg, HCO3 24.1
mmol/L, BE -0.4

« Insulina 7 uUl/ml (1)

* Lactato, amodnia, hormonas da contra-regulacao,
AA plasma, AG urina —em curso.

Endocrinologia HP



Caso clinico

* Crises de irritabilidade e episddios convulsivos
* Hipoglicemia recorrente Co((

* Sem aumento da cetonémia “\a
X

1. Defeito da B-oxidag¢ao dos acidos gordos?

2. Hiperinsulinismo?
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D3: hipoglicémia 37mg/dl, assintomatica

Glicose 2,60 mmol/I ¥ (N 3.9-6.1)
Insulina 10,2 uUl/ml T

ACTH 29,9 pg/ml, cortisol 7,2 ug/dl e GH
7,6 ng/ml (N)

Lactato 4,10 mmol/I T (N <2,1)

Fungdo renal e ionograma - N
Gasometriae SU Il - N

Sem cetonémia/cetonduria.

D8: Ecografia abdominal: sem alteragdes.

Prova de jejum:

» Basal: ACTH 33,2 pg/ml, cortisol 14.1 ug/dl,
GH 1,8ng/ml (N). Glicose 3,7 mmol/l (N),
insulina 13,3 uUl/m! T, glucagon 368 pg/mL T

13h de jejum: 38 mg/dl (assintomatica)

» Glicose 2,10 mmol/L ¥, glucagon 179pg/mL,
insulina 1,3 uUl/ml +. Amdnia 45 umol/I (N),
piruvato 0,07 mmol/I (N), lactato 1,9 mmol/I
(N). HbAlc 4,2%. ACTH 145 pg/ml T, cortisol
18.1 ug/dl, GH 2.1 ng/ml.

D10:
Hipoglicémia 43 mg/d|,
assintomatica mas de

dificil correcao

C. Endocrinologia

+ Metabdlicas
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Glicemia 3id + MCG*
1 hipoglicémia 43 mg/dl,
assintomatica pré-prandial
Sem hipercetonémia.

AO urina, AA plasma: N
Perfil de acilcarnitinas: N
Teste de diagnodstico
precoce (n22): N
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Internamento HP

2 episddios de tremores das extremidades.

Glicemia 61 e 63 mg/dl, antes e apds o almoco.
SU-H.Viseu: glicemia 44mg/dl.

Internamento: hipoglicemia de 28mg/dl, sem

cetonemia. Perfusdo G10% (7mg/Kg/min), glicemia
46-88mg/dl.

Gasimetria N. Insulina 9.8uU/L,cortisol 15.5mcg/dL
e GH 1.9ng/mL (N). AO urina sem alteracoes

v

l Transferéncia HP I

!
D1: Colheitas em hipoglicemia (glicemia 48 mg/dl):
- Cetonémia 0.7
- Glicose 49mg/dL e insulina 14.2 uUl/mL
- ACTH 13.5pg/ml, cortisol 7.3pug/dl HC 0.3ng/ml (N)
-TSH 1.19mU/L, TAL 1.1ng/dL
- Amodnia 57umol/I, lactato 1.6 mmol/I.
-HbA1c 4.3%

-Ecografia abdominal: sem alteracdes

AO urina, AA plasma e urina: N
Perfil de acilcarnitinas: N
B-hidroxibutirato, acetoacetato: N

G10% ev 3,5mg/kg/min = glicemias <70mg/dI
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: Internamento HP Cons. Endocrinologia
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Hipoglicemia recorrente nao cetética Glicemia 3id
Insulinémia elevada para o grau de hipoglicemia Melhor controlo glicémico
Necessidade de aporte elevado de glicose ev 1 hipoglicemia 48 mg/dl, assintomatica
v

ACTH 18.1 pg/ml, cortisol 4.5 ug/dl, GH 0.9 ng/ml
HIPERINSULINISMO Insulina 11.3 uUl/ml
glicose 4,10 mmol/L

. . HbAlc 4.1%
Diaxézido 25 mg 3id

Boa resposta terapéutica
(glicemia entre 68 e 151 mg/dl)



Comentarios

HIPOGLICEMIA NAO CETOTICA

1. Défice da B-oxidacao dos acidos gordos

2. HIPERINSULINISMO

Causa + frequente de hipoglicemia persistente; secrecao inapropriada de insulina

1. Hipoglicemia (< 2 mmol/l; < 40 mg/dl) com hiperinsulinemia (> 3 mU/L)
Necessidade de perfusdo elevada de glicose (> 10 mg/kg/min)

3. Em hipoglicemia: \ corpos cetonicos,  4cidos gordos livres, gasimetria e
lactato N, aménia N/T.



Comentarios

Diagnostico diferencial;

- Hiperinsulinismo transitorio do RN

- Sindrome de Beckwith-Wiedemann

Insulina

Abordagem terapéutica:

- Monitorizacao de glicemia e correcao ev quando necessario
- Diaxdzido 5-15 mg/kg/d, 3id

- Alternativas: somatostatina (octedtrido), nifedipina
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