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SINDROM GATA6. AGENEZIE DE PANCREAS — PREZENTARE DE CAZ CLINIC

Introducere. Sindromul GATAG6 este o tulburare genetica rard, caracterizata prin retard
de dezvoltare intrauterina , MCC si disfunctie pancreatica severa . Mutatia genei GATA6
cauzeazd 50% din cazurile de agenezie de pancreas si cel putin 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 mutatiei GATA6 “de novo”.

Materiale si metode: date clinice si paraclinice (din F 033/e), ultrasonografia organelor
interne, computer tomografie (CT) spiralata, secventiere ADN.

Rezultate obtinute. X.C., sex feminin, varsta de 5 ani, nascuta prematur , cu
hiperglicemii severe in perioada neonatalad . Nu exista istoric familial de diabet zaharat.
Copilul periodic este internat in sectia de Endocrinologie IMC pentru monitorizare si
tratament. In procesul de monitorizare , in cadrul clinicii de Endocrinologie au fost
inregistrate urmatoarele modificari ale valorilor : profilul glicemic ( glicemie maxima de
20,7 mmol/L, hemoglobina glicozilata HbAlc in intervalul 6,5 — 11,5 % ) ; profilul lipidic
(beta-lipoproteide 69 — 75 U, trigliceride 2,16 mmol/L ) ; lipaza pancreatica 3,5 U/L,
glucozurie , corpi cetonici ++. In baza rezultatelor obtinute este stabilit diagnosticul :
Sindrom GATA6 : Agenezia pancreasului. Agenezia vezicii biliare. MCC (CAP) .
Polisplenism. Diagnosticul este confirmat prin testare genetica , cu aprecierea mutatiei
heterozigote “ de novo” la nivel de gena GATA6 (deletie partiala a exonilor 3-6 ).
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Reason for testing
Diagnostic: To investigate the cause of Xenia Carabulea’s neonatal diabetes, exocrine insufficiency and
cardiac defect.

Result summary
Genetic diagnosis of GATAG-related neonatal diabetes, pancreatic exocrine insufficiency
and congenital heart defects

Result

Xenia is heterozygous for a pathogenic GATAS partial gene deletion of exons 3-6 (details below).
Monoallelic pathogenic variants in GATAG cause neonatal diabetes, congenital heart defects and
pancreatic agenesis as well as other clinical features (De Franco et al 2013 Diabetes 62: 993-997, MIM

Fig. 1 — Secventiere ADN

Fig. 2 - Tomografie computerizata abdominala

(date sugestive pentru agenezie de pancreas)

Concluzii. Spectrul de mutatii Tn gena GATA6 sugereaza rolul critic al acestei gene in organogeneza
pancreatica si cardiaca la om . Analiza molecular-genetica a pacientilor cu anomalii congenitale ale

pancreasului faciliteaza detectarea precoce a sindromului GATA6.
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