
Introducere. Sindromul GATA6 este o tulburare genetică rară, caracterizată prin retard
de dezvoltare intrauterină , MCC și disfuncție pancreatică severă . Mutația genei GATA6
cauzează 50% din cazurile de agenezie de pancreas și cel puțin 3 % din cazuri de diabet
zaharat neonatal.

Scopul studiului: prezentarea cazului clinic al pacientului pediatric de sex feminin cu
diagnosticul de diabet zaharat neonatal ca rezultat al mutației GATA6 “de novo”.

Materiale și metode: date clinice și paraclinice (din F 033/e) , ultrasonografia organelor
interne, computer tomografie (CT) spiralată, secvențiere ADN.

Rezultate obținute. X.C., sex feminin, vârsta de 5 ani, născută prematur , cu
hiperglicemii severe în perioada neonatală . Nu există istoric familial de diabet zaharat.
Copilul periodic este internat în secția de Endocrinologie IMC pentru monitorizare și
tratament. În procesul de monitorizare , în cadrul clinicii de Endocrinologie au fost
înregistrate următoarele modificări ale valorilor : profilul glicemic ( glicemie maximă de
20,7 mmol/L , hemoglobina glicozilată HbA1c în intervalul 6,5 – 11,5 % ) ; profilul lipidic
(beta-lipoproteide 69 – 75 U, trigliceride 2,16 mmol/L ) ; lipaza pancreatică 3,5 U/L ,
glucozurie , corpi cetonici ++. În baza rezultatelor obținute este stabilit diagnosticul :
Sindrom GATA6 : Agenezia pancreasului. Agenezia vezicii biliare. MCC (CAP) .
Polisplenism. Diagnosticul este confirmat prin testare genetică , cu aprecierea mutației
heterozigote “ de novo” la nivel de gena GATA6 (deleție parțială a exonilor 3-6 ).

Fig. 1 – Secvențiere ADN

Concluzii. Spectrul de mutații în gena GATA6 sugerează rolul critic al acestei gene în organogeneza
pancreatică și cardiacă la om . Analiza molecular-genetică a pacienților cu anomalii congenitale ale
pancreasului facilitează detectarea precoce a sindromului GATA6.
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Fig. 2  - Tomografie computerizată abdominală 
(date sugestive pentru agenezie de pancreas) 
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