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Resumo

Introducao: O hiperinsulinismo é uma condicao clinica
rara na qual existe uma libertagdo excessiva de insulina,
sendo o principal motivo de hipoglicemia constante [1,2].
Esta condicdo rara pode ser provocada pela obesidade,
sobrepeso, sedentarismo e um excesso consumo de
carboidratos refinados, em adultos saudaveis [3]. Todavia,
as formas mais graves ocorrem em recém-nascidos ou
criangas e estd associado a um risco elevado de lesdes
cerebrais permanentes [4]. Objetivos: O objetivo deste
resumo é a descricdo da doenca a sua forma de evolucao
assim como demonstrar a necessidade de um diagnéstico
precoce e a sua terapéutica. Métodos: Realizou-se uma
pesquisa bibliografica em artigos cientificos da PubMed
sobre hiperinsulinismo congénito (HC). Este tende-se a
caracterizar-se por convulsdes, tremores, hipotonia, cianose,
hipotermia, irritabilidade, entre outros [4]. Os médicos
recorrem a exames e diagndsticos como, Pancreatectomia
corpo caudal laparoscopica, ultra-sonografia, ultra-
som, tomografia axial computorizada abdominal (TAC
abdominal), ressonancia magnética nuclear abdominal (RM

abdominal), PET, etc [4, 5]. Adicionalmente também sao
realizados estudos genéticos para melhor perceber o tipo
de problema que o doente pode ter. Resultados: Através da
analise de diversos casos clinicos, especialmente, de recém-
nascidos, que foram diagnosticados com hiperinsulinismo
congénito, seguidos durante o seu crescimento e que
foram desenvolvendo a sintomatologia de hiperinsulinismo
congénito, conclui-se que a administracao de farmacos
como a glicose intravenosa, a Hidrocortisona intravenosa e
o Diazoxido oral, mostraram-se ineficazes no tratamento da
hipoglicemia. Ja outros farmacos como o Octreotideo e o
glucagon intravenoso, mostraram-se mais eficientes na cura
da doenca. Apds o tratamento da doenca, com os referidos
medicamentos que mostraram eficacia, foi receitado
Diazéxido oral a maioria dos pacientes, apenas como
controlo da mesma [5]. Conclusdes: O hiperinsulinismo é
a causa mais comum de hipoglicemia constante. No futuro,
deverd haver uma maior investigacao sobre como melhorar
certos medicamentos, que atualmente tém mostrado uma
baixa eficiéncia.
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Aciduria maldnica, acompanhamento a longo prazo de novos pacientes
detetados pelo rastreio de recém-nascidos
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Resumo
Introdugao: Aciduria maldnica (AM) é uma patologia rara

queresultade umerroautossémico recessivo extremamente
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