GENETICA

TL-005

Relato de trés casos familiares de raquitismo hipofosfatémico ligado
ao cromossomo X

Marise Codeco de Andrade Barreto,! Débora Alvim Ribeiro,! Juliana Coelho Braga,! Carolina de Oliveira Cavalcanti
Assumpcdo,! Isabel Rey Madeira,! Paulo Ferrez Collett-Solberg,! Ana Paula Bordallo,! Clarice Borschiver de Medeiros,!
Daniel Luis Schueftan Gilban,! Fernanda Mussi Gazolla!

'Universidade do Estado Rio de Janeiro

Introducéao « Raquitismo é uma doenca do tecido 6sseo em formagédo, em que ocorre um defeito de mineralizagao das cartilagens de cresci-
mento e resulta em retardo no crescimento e deformidades esqueléticas. Descrigao dos casos « Caso 1: M. L. S. S, 5 anos. Queixa principal:
dores nos ossos dos membros inferiores. Ao exame: encurvamento das epifises dos 0ssos longos e estatura em Z escore de -3 desvio-padrao
(DP). Radiografia de membros inferiores: alargamento e franjeamento das epifises dsseas. Exames laboratoriais: taxa de reabsorcéao tubular do
fésforo (TRTP): 75, fosforo sérico: 2,8 mg/dl (referéncia: 4,5-6,6 mgdl), fosfatase alcalina: 942 ul (referéncia: 65-210 ul) . Caso 2: M.P.S.S,, 1 anoe 10
meses. Exame fisico: rosario raquitico, genuvalgo, escurecimento dentério, estatura Z -2 DP. Laboratério: TRTP 70, fésforo sérico 2,7 mgdl, fosfatase
alcalina 490 ul. Radiografia de membros inferiores: alargamento das regides metafisarias. Nos dois casos o tratamento consistiu na reposicao de
fosforo e calcitriol. A familia manteve acompanhamento irregular, e os dois evoluiram com piora das deformidades ésseas. Caso 3:G. S., 34 anos,
mé&e dos menores acima. Exame fisico: deformidade 6ssea importante em membros inferiores. Estatura Z -5 DP . Sem tratamento. Discussao
« Estes casos referem-se a uma doenca hereditdria dominante ligada ao cromossomo X, o Raquitismo hipofosfatémico ligado ao X. Os casos 1
e 2 apresentavam TRTF diminuida, hipofosfatemia acentuada e fosfatase alcalina sérica aumentada, caracteristicas laboratoriais da doenca. O
diagndstico nem sempre ocorre precocemente. No caso 3, apesar da baixa estatura e da deformidade ¢ssea evidenciada a doenga so foi iden-
tificada apds diagnoéstico do filho (caso 1). O caso 1 sé foi diagnosticado aos 5 anos de idade. E o caso 2, apesar de mée e irméo apresentarem o
mesmo fendtipo, sé foi trazido a consulta apds 1 ano de vida, quando j& apresentava deformidades dsseas. O tratamento é realizado com cal-
citriol e fésforo. No caso 2 iniciou-se o tratamento, porém devido a mé adesao evoluiu com deformidades graves. Conclusao « Alertar para a
doenca e o diagnostico precoce, a fim de que o tratamento seja introduzido evitando sequelas esqueléticas incapacitantes.

P-002

Sindrome de Beals associada a estenose hipertroéfica de piloro -
Relato de caso

Ana Carolina Esposito,! Danuza Ferreira Elias,! Marcia Goncalves Ribeiro,2 Nathalia Correia Krause Santos?

"Hospital Municipal Nossa Senhora do Loreto
?Instituto de Puericultura e Pediatria Martagao Gesteira

Introducao « A sindrome de Beals (SB) é uma condi¢do geneticamente determinada, de heranca autossémica dominante, causada por mu-
tacdo no gene FBN2. O principal diagnoéstico diferencial € a sindrome de Marfan. Os achados mais caracteristicos sao contraturas congénitas
multiplas, aracnodactilia, camptodactilia, deformidades do pavilhao auricular e cifoescoliose. Descri¢ao do caso « Recém-nascido masculino,
23 dias de vida, encaminhado para avaliagdo genética por apresentar malformag¢des em maos e coluna. Primeiro filho de casal jovem consan-
guineo (pais primos de primeiro grau). Sem relato de malformagées na familia. Histéria perinatal de sangramento até o quarto més de gesta-
¢ao. Ultrassonografia (21 semanas) mostrou pé torto congénito, maos fletidas e cifose. Nascido de parto cesdreo (sofrimento fetal), 38 semanas,
peso: 2.820 g, comprimento: 53 cm, perimetro cefélico: 36 cm, Apgar: 6/8. Ao exame clinico apresentava-se emagrecido, maos cerradas, dedos
longos, flexdo de punhos e tornozelos bilateralmente, cifoescoliose, hipospadia distal, orelhas dismérficas com aparéncia de dobra na hélix.
Ultrassonografia de abdome, transfontanela, ecocardiograma e cariétipo foram normais. Radiografia de coluna mostrou escoliose importante.
Aos 2 meses encontrava-se emagrecido, perdendo peso, histdria de vomitos apds alimentacdo e duas internagdes por gastroenterite e desidra-
tagao. Avaliacdo pela cirurgia pediatrica diagnosticou estenose hipertréfica de piloro. Submetido a piloromiotomia, evoluindo bem. Aos 11 me-
ses o paciente senta sem apoio, balbucia, alimenta-se de sélidos, mantém deformidades em mé&os, tornozelos, coluna e térax, com desenvolvi-
mento dentro do esperado. Avaliagdo pelo geneticista foi conclusiva para SB. Discussao « Apesar de haver consanguinidade entre os pais, as
caracteristicas fenotipicas foram determinantes para o diagndstico de SB. Embora haja associacdo de SB com atresia e ma rotagdo de duodeno, a
estenose hipertrofica de piloro é um diagnéstico comum em lactentes abaixo dos 4 meses, com frequéncia estimada em 3:1.000 nascidos vivos
e predominio no sexo masculino. O diagndstico clinico é feito a partir de histdria de vomitos ndo biliosos, “em jato”, evoluindo para desidratagdo
e perda de peso. Concluséao « E importante lembrar que as criancas com doencas raras também irdo apresentar doencas comuns ao longo da
vida, devendo ser avaliadas como um todo, e ndo apenas com relagdo as condicdes que possam estar associadas ao diagndstico sindrémico.
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Perfil de ambulatdrio pediatrico de doencas raras em municipio de
médio porte

Daniela Koeller Rodrigues Vieira!,2

'Instituto Fernandes Figueira
?Prefeitura Municipal de Angra dos Reis

Objetivo « Tracar o perfil de pacientes atendidos pelo Ambulatério de Malformagdes Congénitas, Doencas Genéticas e Deficiéncias (Amagen)
em municipio de médio porte. Este servico inclui as agdes de atendimento ambulatorial para criangas e adolescentes com doencgas genéticas,
malformagbes congénitas, deficiéncias e atividades de grupo, incluindo agdes de educacao em salide e educacdo permanente. Método e Foi
realizado estudo descritivo transversal dos casos atendidos no periodo de novembro de 2015 a outubro de 2017, através da anélise dos boletins
de producdo ambulatorial. Foi tragado o perfil epidemioldgico dos pacientes atendidos. Os dados referentes ao diagndstico foram categoriza-
dos por etiologia em trés grupos: malformagéo congénita/doenca genética, causas ambientais e outros diagnosticos. Resultados « Os resul-
tados encontrados mostraram 10,5% de pacientes com sindrome de Down; 29,7% com malformagdes congénitas ou doencas genéticas com
diagndstico especifico estabelecido (por exemplo, esclerose tuberosa, sindrome de Noonan, mucopolissacaridose, dentre outras); 5,3% apre-
sentavam sinais dismorficos e malformacdes congénitas multiplas sem diagnéstico estabelecido; 10,4% foram diagnosticados com transtorno
do espectro autista (ndo sindromico); 6,4% tinham deficiéncia intelectual sem etiologia definida; e 26,2% dos pacientes foram classificados como
apresentando causas ambientais para transtorno do desenvolvimento e/ou deficiéncia (por exemplo, criangas com sequelas de prematuridade,
asfixia, toxoplasmose ou sindrome do &lcool fetal). Pacientes com histéria familiar para doenga genética, abortos de repeticao corresponderam
a 2,6% dos casos e a triagem neonatal alterada em 0,6%. Discussao « A atencéo integral a salde de criangas com doencas cronicas é um dos
eixos estratégicos da Politica Nacional de Atencado Integral a Salide da Crianga (PNAISC). Neste grupo, incluem-se os pacientes que apresentam
doencas raras e malformacgdes congénitas. A presenca de alteracdes no desenvolvimento e deficiéncia foi o sinal sentinela que viabilizou o en-
caminhamento dos casos. Conclusdes » Este trabalho aponta como principais conclusées que é possivel atender ao disposto nas portarias
do Ministério da Saude, mostrando a viabilidade do cuidado a doencas raras e crénicas no ambito do SUS, fora dos servicos especializados exis-
tentes em centros de pesquisa e universidades, que atualmente retinem grande parte do atendimento.

P-007

Sindrome de Robinow - Uma rara associacao com cardiopatia
congénita

Thiago Taucei Panizzi,' Cynthia Moraes Nolasco,! Larissa Maria Isaac Maximo,! Victor Hugo Camargo da Silva,! Luis Eduardo
Reis Guimaraes,! Fernanda Maria Correia Ferreira Lemos,! Carlos Cesar Assef,! Maria de Marilacc Lima Roiseman,! Patricia
Santana Correia,! Eliane Lucas!

'Hospital Federal de Bonsucesso

Introducao « A sindrome de Robinow (SR) é uma doenca genética rara, com incidéncia de cerca de 1:500.000 nascidos vivos. Caracteriza-se
pelo encurtamento mesomélico dos membros, baixa estatura, hipoplasia genital externa e facies fetal. Esta associada a mutagdes em dois genes:
ROR2, de heranga autossomica recessiva, e WNT5A, de heranga dominante. Descricdo do caso « Escolar de 13 anos, masculino, acompanha-
do na genética com diagndstico de SR e aos 6 meses avaliado pela cardiologia por conta de sopro cardiaco. Ao exame apresentava: implanta-
¢ao baixa dos pavilhdes auriculares, bossa frontal, nariz curto com dorso largo e retrognatismo. Exame cardiovascular evidenciou sopro sistoli-
€o (+2/+6) mais audivel em BEE e desdobramento de B2. Radiografia de térax com hiperfluxo pulmonar e eletrocardiograma com bloqueio de
ramo direito. O ecocardiograma mostrou comunicagéo interatrial (CIA) moderada tipo ostium secundum e sobrecarga volumétrica de cavidades
direitas. Foi submetido a correcdo cirdrgica da CIA em 2013 com bom resultado cirdrgico. Discussao o A SR possui uma mortalidade alta na in-
fancia de 5-10 causada por malformagdes cardiacas. As duas formas genéticas da SR tém como tragos comuns a baixa estatura, encurtamento
mesomélico dos membros, facies fetal, anomalias craniofaciais, hipoplasia genital externa, braquidactilia e clinodactilia. A facies fetal caracte-
riza-se por regido frontal proeminente, hipertelorismo marcado, hipoplasia do terco médio da face com nariz pequeno e narinas antevertidas.
Alteragdes otorrinolaringoldgicas, como hipoacusia de condugdo, podem estar presentes. Segundo a literatura, as anomalias cardioldgicas estdo
presentes em cerca de 15% dos casos e incluem estenose ou atresia da valva pulmonar, comunicagado interatrial, comunicagdo interventricular,
coarctagao da aorta, tetralogia de Fallot e atresia tricispide. A CIA é do grupo das cardiopatias acianéticas, com indicagao de fechamento quan-
do apresentam alteracdes hemodinamicas, como a sobrecarga volumétrica das cavidades direitas, em fung¢do do shunt E/D. O fechamento da
CIA pode ser feito através do cateterismo intervencional com a colocacdo de prétese ou com a cirurgia definitiva. A mortalidade é baixa nestes
procedimentos (5%). O paciente evoluiu no pds-operatdrio sem intercorréncias e atualmente se encontra estavel. Conclusao « Os autores sa-
lientam a importancia da avaliacdo cardioldgica nas sindromes genéticas para afastar cardiopatias congénitas e assim sua morbimortalidade.
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P-018
Relato de caso: sindrome de Miller-Dieker

Ana Clara Morett Amorim!

'Secretaria Municipal de Satide de Macaé

Introducao « A sindrome de Miller-Dieker (SMD) é uma desordem genética rara caracterizada por lisencefalia, anomalias craniofaciais congé-
nitas, malformacées cardiacas, retardo do crescimento e deficiéncia intelectual com convulsées. E causada pela delecdo ou mutacdo no gene
LIST (lissencephaly 1) no cromossomo 17p13.3 com padrdo de heranca autossémica dominante. Relato de caso « J. M. D, masculino, 2 meses
de idade, com histéria de febre recorrente e crises convulsivas de repeticdo desde o 3° dia de vida. Ao exame fisico observava-se hipoatividade,
hipotonia axial importante, auséncia de tonus cervical, auséncia de reflexos de preensdo palmar e plantar, succao e Babinski presente. Ao exame
morfoldgico presenca de epicanto, base nasal plana, nariz pequeno e voltado para cima, fissuras palpebrais voltadas para baixo, estreitamento
bitemporal e fronte proeminente. Realizadas tomografia computadorizada e ressonancia magnética de cranio que demonstraram lisencefalia
e agiria. Iniciado fenobarbital e ceftriaxone com melhora inicial dos sintomas, porém com 2 meses de idade o menor evoluiu com persistén-
cia dos episédios de crise convulsiva do tipo focal. Realizado ajuste da dose do anticonvulsivante, porém a crianga manteve episodios de crise
convulsiva focal, melhorando somente apds suspensdo de fenobarbital e inicio de clobazam e levetiracetam. Discussao e conclusao « J. M.
D. apresenta fenétipo caracteristico da SMD. Esse diagnéstico foi considerado pela presenca de dismorfias faciais tipicas da sindrome, deficién-
cia intelectual grave e atraso neuropsicomotor. A SMD esté associada a lisencefalia, onde o cértex cerebral é espesso e ndo possui giros devido
a falha no processo de migragdo das células cerebrais. A capacidade de desenvolvimento é reduzida e hé atraso mental severo e profundo. A
maioria dos recém-nascidos desenvolvem hipotonia importante. O diagndstico pode ser feito com base na apresentacdo clinica e nas altera-
¢oes radioldgicas sugestivas. A confirmacdo se da por meio de testes citogenéticos e por FISH. E uma patologia de prognéstico ruim. O fené-
tipo da sindrome e as desordens cerebrais encontradas, tanto em exames de imagem quanto na presenca de atraso neuropsicomotor, devem
ser consideradas para o diagndstico visto que, muitas vezes, ndo é possivel nem acessivel a realizacdo de testes genéticos mais aprimorados.

P-032
Duplicacao de 7q11.23 associada a hipopituitarismo - Relato de caso

Patricia Correia,! Daniel Gilban!

'Hospital Federal de Bonsucesso

Introducao » A duplicagdo da regido 7q11.23 tem uma frequéncia populacional estimada em 1:13.000 a 1:20.000 e corresponde a mesma re-
gido que, quando deletada, causa a sindrome de Williams. Sdo descritas varias dismorfias, porém sem um padrdo que permita o diagndéstico em
bases clinicas. Pode haver deficiéncia intelectual e transtorno do espectro autista e a maioria dos pacientes apresenta ansiedade. Malformacoes
renais, cardiolégicas e de sistema nervoso central estdo descritas. Uma reviséo de 53 individuos mostrou alteragdes estruturais na ressonan-
cia de encéfalo em 82% dos casos, baixa estatura em 17% e deficiéncia de GH em 9%, sem relato de outras alteragdes enddcrinas. Descricao
do caso -« L. C. E, 15 anos, feminina, acompanhada na endocrinologia por hipopituitarismo, fazendo reposicao de somatotropina e estradiol.
Encaminhada para avaliagdo genética por apresentar algumas dismorfias e deficiéncia intelectual leve. Tem aproveitamento escolar razodvel,
é muito timida e ansiosa. Refere constipagdo importante, em acompanhamento na gastropediatria. Caridtipo em sangue periférico normal
(46,XX). Ressonancia magnética de cranio mostrando hipoplasia hipofiséria. Ao exame fisico foram observadas dismorfias discretas, como face
triangular, nariz reto e um pouco adunco, fendas palpebrais estreitas, pescoco curto, dedos finos e longos e cubitus valgus. Tanner M2P1. Peso e
estatura abaixo de -2 SD para idade e género, fora do alvo familiar. Solicitado array-CGH para investigagcao de microaberragcdes cromossémicas,
que mostrou uma duplica¢do da regido 7q11.23 de cerca de 1.407 Kb. Solicitados ecocardiograma e ultrassonografia renal da paciente, que ndo
mostraram malformacées e estudo dos pais com a técnica FISH para afastar a presenca de translocacéo criptica. Discussao « O quadro clinico
da paciente corresponde ao descrito na literatura para a duplicacdo de 7q11.23. A deficiéncia de GH esta descrita em poucos casos. A revisao da
literatura ndo mostrou relato de outros casos de hipogonadismo hipogonadotréfico e 0 nosso caso pode contribuir para ampliar o fenétipo da
sindrome. Conclusao A suspeita clinica de causa genética feita pelo endocrinologista, baseada em achados sutis no exame fisico, foi funda-
mental para que se chegasse ao diagnoéstico etiolégico neste caso. Dessa forma foi possivel realizar o aconselhamento genético da paciente e
de sua familia, e a pesquisa de malformacgdes e complicacdes relacionadas a microaberracdo cromossdmica encontrada.
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Sindrome alcool fetal diagnosticada na enfermaria de um hospital
estadual - Um relato de caso

Gleyson da Cruz Pinto,! Carlos Eduardo Moura Goulart,? Aline Palma de Alvarez Pereira,?> Fernanda Zeque Moutinho,?
Beatriz Vasconcellos de Souza,2 Bruno Vieira Cury Inacio,2 Mariana Monteiro de Borba Inacio,? Isaias Soares de Paiva!

'Universidade do Grande Rio Professor José de Souza Herdy
’Hospital Estadual Addo Pereira Nunes

Introducao ¢ A sindrome alcool fetal (SAF) é um grave transtorno, relacionado ao uso de élcool pela mulher durante a gestagao, que compro-
mete o desenvolvimento fisico, mental, neuroldgico e comportamental da crianga. A prevaléncia da SAF é mundialmente estimada em cerca
de 0,5:1.000 a 2:1.000 nascidos vivos, e os dados apontam que no Brasil surgem, aproximadamente, 1,5:1.000 novos casos por ano. O diagndstico
da SAF é clinico e caracterizado por dismorfias especificas, como microcefalia, face plana, nariz pequeno, filtro liso, labio superior fino, deficién-
cia do crescimento e desenvolvimento, sendo confirmado ou ndo o uso de élcool na gestacdo. Objetivo « Relatar um caso de uma lactente
com SAF internada na enfermaria pediétrica de um hospital estadual no Rio de Janeiro, ressaltando a importancia do diagndstico precoce pe-
los pediatras. Descricao do caso « S. V. S. S, feminino, 8 meses. Admitida na emergéncia por febre associada a edema em regido supraclavi-
cular e cervical esquerda. Filha de pais jovens ndo consanguineos. Mée, 24 anos, usudria de 4lcool e tabaco na gestagdo. Gesta ll, para |, aborto
|. Relato de DHEG na gestacao e pré-natal incompleto. Nascimento de parto normal, no termo, sem asfixia, peso: 2.840 g (adequado para idade
gestacional), estatura: 48 cm, perimetro cefalico: 31 cm. Evoluiu com atraso global do desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM) e retardo do
crescimento pds-natal. Exame morfoldgico: microcefalia, estreitamento bifrontal, cabelos esparsos, sobrancelhas arqueadas, cilios curvados,
telecanto, epicanto, ptose palpebral a esquerda, base nasal plana e quadrada, dorso nasal curto com narinas antevertidas, filtro longo, microsto-
mia, ldbios finos, micrognatia. Orelhas com hélices espessas e hipoplasia de anti-tragus. Pescoco curto. Hérnia umbilical. Clinodactilia de quinto
quirodctilo. Discussao e conclusao A probanda apresenta o fendtipo tipico da SAF — envolvimento do SNC (microcefalia), face caracte-
ristica, evolucdo com retardo do crescimento pds-natal e uso de alcool pela méae durante a gestacao, ndo havendo dificuldades para o diag-
nostico clinico. Desta forma, foi de extrema importancia o reconhecimento da SAF pelo pediatra durante a internagéo para que apds a alta o
encaminhamento ao especialista seja realizado, e assim instituir um acompanhamento e estimula¢do precoce adequados para que a probanda
obtenha melhora do seu DNPM.

P-070

Ambulatorio de sindrome de Down: proposta de atendimento
interdisciplinar para promoc¢ao do cuidado e da satude

Ana Clara Garcia Reis,! Anna Paula Baumblatt,! Gabriela Yea-Huey Yang,! Eduarda da Rocha Infran de Oliveira,! Ana Tereza
Antunes Monteiro de Souza,! Edneusa Oliveira Flor,! Simone Augusta Ribas,! Andreia Nishiyamamoto de Oliveira,! Débora
Flores Vieira Baganha,! Raquel Boy!

'Hospital Universitério Pedro Ernesto

Introducéao « A sindrome de Down (SD) é a sindrome cromossémica mais comum na populagdo geral associada a diversas comorbidades
clinicas. Objetivo « Apresentar o perfil clinico, nutricional e fisioterdpico de uma amostra de pacientes atendidos num ambulatério multidis-
ciplinar para criangas com SD num hospital universitario. Método « Estudo descritivo, retrospectivo e transversal. Os Dados foram obtidos a
partir de questionarios aplicados por pediatras, nutricionistas, fisioterapeutas e alunas da graduacéo médica. Para os dados antropométricos fo-
ram utilizadas as curvas (P/I) Bertapelli et al. (2017) e Zemmel et al. (2015), sendo considerada (p3 e p5) baixo peso e (p97 e p95) excesso de peso.
Resultados « Acompanhados 71 pacientes entre fevereiro/2016 e junho/2018, cerca de 216 consultas realizadas, com média de trés consultas
por paciente. A faixa etaria 0 a 8 anos de idade foi, em sua maioria, de lactentes (70,4%) de ambos os sexos. O resultado do cariétipo foi obtido
em 58 casos (81,7%): 55 (94,82%) com trissomia livre do cromossomo 21, 2 (3,4%) com translocacdo, sendo uma 21q,21q e outra 14q,21q (1,72%)
com mosaicismo. As principais comorbidades clinicas foram a cardiopatia congénita (47,88%) e a disfuncéo neurossecretora da tireoide (60%).
Foram dosados os hormonios (TSH e T4 livre) de 50 pacientes, sendo observados hipotireoidismo subclinico em 23 (44%), hipotireoidismo cli-
nico em 8 (16%), 19 (38%) eutireoideos. O estado nutricional entre a admisséo e a Ultima consulta de acompanhamento, por meio do indicador
de peso para a idade, foi de eutrofia em 62 pacientes (87,32%), 2 (2,81%) se mantiveram com excesso de peso e 0 mesmo numero abaixo do
peso (2,81%). 2 pacientes (2,81%) que estavam acima do peso durante o acompanhamento se tornaram eutréficos. A maioria com introducéo
da alimentacdo complementar tardia e habitos alimentares errdneos. Dos 42 pacientes acompanhados pela fisioterapia, todos com atraso do
desenvolvimento em graus varidveis: 19 (45%) leve, 14 (33%) moderado, e 9 (22%) graves. Conclusao/discussao « Houve promocdo do aten-
dimento proposto com detecgao de comorbidades clinicas e intervengdes de forma precoce, além de préticas preventivas multidisciplinares. A
abordagem otimizada de conhecimentos, tempo e recursos de profissionais e familiares foi obtida, com ampla integragdo tedrico-pratica para
alunas da graduacao médica.
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P-076

Achados ecocardiograficos em paciente com sindrome de Marfan:
relato de caso

Carolina de Almeida Luna,! Ana Clara Cyriaco Barbosa,! Lais Baptista Abreu da Silva,! Larissa Maria Isaac Maximo,! Adriana
Oliveira da Silva,! Fernanda Ferreira Lemos,! Carlos Cesar Assef,! Maria de Marilacc Lima Roiseman,! Patricia Santana
Correia,! Eliane Lucas!

'Hospital Federal de Bonsucesso

Introducéao « A sindrome de Marfan é uma doenca do tecido conjuntivo de origem genética de transmissao autossémica dominante e ex-
pressividade varidvel que acomete principalmente os sistemas esquelético, ocular e cardiovascular. As principais alteragdes no sistema cardio-
vascular sdo: prolapso de vélvula mitral e/ou acometimento de outras valvulas cardiacas, dilatacdo de aorta e aneurisma dissecante de aorta.
O objetivo deste estudo foi mostrar a importancia da avaliagao cardioldgica e ecocardiogréfica precoce e seguimento nos pacientes com sus-
peita e acometidos com essa sindrome. Descri¢ao do caso « Lactente nascido em maternidade, parto cesérea, a termo, AlG, teste do cora-
¢aozinho normal, mae com sindrome de Marfan. Ao exame apresenta face alongada, fendas palpebrais voltadas para baixo, dacrioestenose de
canal lacrimal, leve pectus carinatum, frouxidao ligamentar, pés planos, sinal do polegar positivo, sinal do punho negativo. Com 5 dias de vida
foi submetido a avaliacdo precoce pela cardiologia e ecocardiograma na maternidade que demonstrou valva adrtica tricUspide com dilatagao
discreta da porcao ascendente da aorta, doppler normal. As alteragdes ecocardiograficas conjuntamente com o exame fisico e a histéria familiar
levaram ao diagndstico de sindrome de Marfan. Ultimo ecocardiograma com 1 ano e 4 meses: discreta dilatacdo do seio de Valsalva (supra aor-
tica) medindo 1,9 cm (maximo 1,7 cm) + comunicacdo interatrial tipo forame oval. Eletrocardiograma sem alteragdes (1 ano e 4 meses). Raio x
de torax sem alteragdes (1 ano e 4 meses). Atualmente acompanhado regularmente com cardiologia, pediatria, genética, ortopedia, neurologia
e fisioterapia. Discussao « Na literatura as alteracdes cardiovasculares da sindrome de Marfan sao as que causam maior impacto na sobrevida
desses pacientes. Faz-se necessario o diagnéstico precoce para possibilitar um melhor tratamento e seqguimento, melhorando a qualidade de
vida e o prognostico desses pacientes. Para os pacientes que apresentam lesdes adrticas, é recomendado o acompanhamento semestral com
ecocardiograma (taxa de crescimento da aorta e se hé regurgitagdo adrtica significativa), assim como evitar exercicios isométricos. Em alguns
casos, orienta-se cirurgia e profilaxia para endocardite. Conclusao « O diagndstico precoce da sindrome de Marfan e das complicacées car-
diovasculares associadas permite um melhor acompanhamento, tratamento e prognéstico para esses pacientes.

P-089
Sindrome de Noonan - O que o pediatra precisa saber

Gleyson da Cruz Pinto,! Isaias Soares de Paiva'
'Universidade do Grande Rio Professor José de Souza Herdy

Introducao « A sindrome de Noonan (SN) é uma condi¢do genética de heranca autossémica dominante, com manifestagoes clinicas varia-
veis, sendo caracterizada principalmente por fendtipo Turner-like, baixa estatura, deficiéncia intelectual, cardiopatia congénita (estenose pul-
monar), dismorfias faciais e corporais caracteristicas, podendo em alguns casos evoluir com disturbios da coagulagéo e leucemias. A incidén-
cia aproximada € de 1:1.000 a 1:2.500 nascidos vivos. E causada por mutacdo em vérios genes da via RAS/MAPK de proliferacao celular, sendo
em metade dos casos o gene PTPN11 (protein-tyrosine phosphatase, nonreceptor-type 11), no locus 12924.13. As sindromes genéticas sao mani-
festadas em sua maioria na infancia. A SN é considerada a segunda mais frequente, sendo o pediatra o primeiro a lidar com uma crianga com
fenotipo da SN. Objetivo « Relatar uma crianga com diagnéstico clinico de SN, ressaltando o reconhecimento pelo pediatra. Descricao do
caso+V.G.S. S, masculino, 4 anos. Referido por atraso global do desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM). Crianga adotada. Mae usudria de
dlcool e tabaco na gestagdo. Nasceu de 36 semanas, pesou 2,7 kg, mediu 49 cm, perimetro cefélico 32,5 cm. Pequeno para idade gestacional.
Evoluiu com atraso global do DNPM. Exame morfoldgico: baixa estatura, macrocefalia com escafocefalia, face triangular, fronte ampla, sobran-
celhas com hipotriquia, fissuras palpebrais para baixo, ptose palpebral a esquerda, telecanto e epicanto, hipertelorismo ocular, base nasal plana
e alargada, dorso nasal curto com narinas antevertidas, filtro apagado, orelhas displasicas, baixo implantadas com hélice espessa, anti-hélice e
anti-tragus hipoplasicos. Pescogo curto e alongado com pterygium colli. Térax quadrado com pectus excavatum. Quinto quirodactilo curto, cli-
nodactilia quinto pododactilo. Criptorquidia bilateral e fimose. Ecocardiograma: comunicacdo interatrial, e estenose pulmonar com correcao
cirirgica. Discussao e consideracgoes finais « O probando apresenta o fendtipo completo da SN — baixa estatura, atraso global do DNPM,
cardiopatia congénita, criptorquidia e fendtipo Turner-like com dismorfias faciais e corporais tipicas, ndo havendo dificuldade para o diagnés-
tico clinico. A SN apresenta grande variabilidade fenotipica e habitualmente estes sinais ndo estao todos presentes. Para o pediatra, a presenca
de qualquer dois ou mais destes sinais deve ser considerada SN. Adicionalmente o probando apresenta alguns sinais do espectro alcool-fetal,
que nao interferiu na manifestacdo do fendtipo da SN.
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P-090
Sindrome de Seckel tipo 1 - O que o pediatra precisa saber

Gleyson da Cruz Pinto,! Isaias Soares de Paiva’

'Universidade do Grande Rio Professor José de Souza Herdy

Introducao « A sindrome de Seckel tipo 1 (SCKL1) é uma condig¢do autossémica recessiva rara, pertencente ao grupo do nanismo primordial
osteodisplasico e caracterizada pela associacdo de retardo do crescimento pré e pds-natal grave, microcefalia com deficiéncia intelectual (D) e
dismorfias especificas. A incidéncia estimada é 1:10.000. Objetivo  Relatar uma crianca com fenétipo da SCKL1, enfatizando a suspeita clinica
pelo pediatra. Descrigao do caso « V. S. M, feminino, 1 ano. Referido por microcefalia e artrogripose. Filha de pais jovens ndo consanguineos.
Mée 32 anos, gesta Il, para Il. Gestacao sem intercorréncias e pré-natal completo. Nascimento de parto normal, no termo, sem asfixia, pesando
2,6 kg, medindo 46 cm, perimetro cefélico: 29 cm. Adequado para idade gestacional (AIG). Evoluiu com atraso global do desenvolvimento neu-
ropsicomotor (DNPM). Exame morfoldgico: extrema baixa estatura, microcefalia intensa com cranio triangular, aspecto de “cabeca de péssaro”,
face assimétrica, fronte proeminente na linha média e estreitamento bifrontal, blefarofimose com ptose palpebral bilateral, telecanto, base na-
sal plana e alargada, nariz com dorso convexo e alongado, narinas antevertidas com columela espessa, micrétia grau lll com orelhas displdsicas,
filtro curto, Idbio superior levemente evertido, microretrognatia, hemangioma plano em palpebra superior direita. Pesco¢o curto com limitagao
da mobilidade. Térax alargado com hipertelorismo mamilar. Linfedema em membros inferiores (coxa, perna e dorso dos pés) e em membros
superiores em menor intensidade. Dedos fusiformes das maos com hipoplasia de unhas dos pés. Dimples em cotovelos. Prega palmar Unica
bilateral, clinodactilia do quinto quirodactilo, desvio ulnar do polegar, sindactilia entre o segundo e terceiro pododactilo bilateralmente, prega
halucal longitudinal e distancia aumentada entre o primeiro e segundo pododéctilos. Cariétipo 46,XX (25). TCC mostrou atrofia cortical. PCR
para dengue, zika e chikungunya negativos. RX de bacia mostrou luxagdo coxofemoral. Oftalmolégico com palidez parcial de papila em olho
direito. USG de abdome e BERA normais. Discussao e consideracées finais « A probanda apresenta o fenétipo tipico da SCKL1, com baixa
estatura proporcional, microcefalia com aspecto de “cabeca de péassaro”, atraso do DNPM e dismorfias especificas. Assim, os autores enfatizam
a importancia da suspeita clinica da SCKLT por pediatras para que o diagndstico, tratamento, acompanhamento e aconselhamento genético
sejam feitos precocemente.

P-091
Sindrome de Niemann-Pick C - O que o pediatra precisa saber

Gleyson da Cruz Pinto,! Isaias Soares de Paiva'
'Universidade do Grande Rio Professor José de Souza Herdy

Introducao « A doenca de Niemann-Pick (NPC) é uma condigao genética de heranga autossdmica recessiva, classificada em quatro tipos — A,
B, C1 e C2. ANPC tipo C é uma desordem de armazenamento lipidico, neurodegenerativa progressiva, causada por mutagdes nos genes NPC1
(95) ou NPC2 (5). A incidéncia estimada é 1/150.000 e o fendtipo altamente varidvel. O inicio é geralmente na infancia, entre 2 e 4 anos, com
anormalidades neuroldgicas progressivas, como ataxia, convulsoes, espasticidade, regressao dos marcos do desenvolvimento neuropsicomotor
(DNPM) e manifestagdes psiquiatricas. A oftalmoplegia supranuclear vertical é carateristica. Evolugdo com doenca hepatica grave e pulmonar
intersticial, a hepatoesplenomegalia é menos frequente. As tipicas células espumosas e histiocitos de coloragdo azul-marinho sdo encontradas
na medula 6ssea (MO). A doenga de Niemann-Pick A e B (NPA e NPB) é causada por mutacoes no gene da esfingomielinase acida (SMPD1) e se
manifesta com hepatoesplenomegalia, infe¢des pulmonares, trombocitopenia e baixa estatura. Objetivo « Relatar as manifestagoes clinicas
e ainvestigacdo diagndstica em dois casos sintomaticos precoces de NPC, enfatizando a suspeita clinica pelo pediatra. Descricao do caso «
Probando 1: X. X. X,, masculino, 22 meses de idade. Encaminhado por hepatoesplenomegalia, febre e pancitopenia. Segundo filho de pais ndo
consanguineos. Evolugdo com atraso do DNPM. Quitotriosidase plasmdtica aumentada. O sequenciamento do gene NPC1 revelou duas mu-
tagdes patogénicas. Probanda 2: A.B.T. E,, 5 anos, feminino. Avaliada por regressdo neuroldgica, paraparesia espastica, oftalmoplegia supranu-
clear vertical, hepatoesplenomegalia e atraso do DNPM. Crises convulsivas iniciadas aos 2 anos. Evolugdo com deterioracdo neurolégica. Bidpsia
hepética: cirrose micronodular. A esfingomielinase 4cida e a betaglicosidase normais. A histologia da MO mostrou células espumosas e o teste
de Filipin em fibroblastos foi positivo em ambos os casos. Discussao e consideragdes finais « O probando 1 manifestava sinais somaticos
proeminentes e neuroldgicos minimos. A probanda 2 sinais neurolégicos proeminentes, além de hepatoesplenomegalia. O teste de Filipin foi
positivo em ambos os casos. O fendtipo da NPC é heterogéneo. A combinacdo de manifestagdes neuroldgicas, especialmente a oftalmoplegia
supranuclear vertical, e hepatoesplenomegalia deve considerar a NPC. A confirmacéao do diagnéstico requer testes bioquimicos e/ou molecu-
lares em centros de referéncia. A bidpsia de MO é Util para o diagndstico diferencial.
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P-098

Delecao parcial do braco longo do cromossomo 18: relato de caso
com manifestacao neonatal precoce

Nathalia Correia Krause dos Santos,! Gustavo Henrique Torraca Larangeira,! Maria Auxiliadora Monteiro Villar,! Juan
Clinton Llerena!

"Instituto Nacional de Satide da Mulher, da Crianca e do Adolescente Fernandes Figueira

Introducao « A delecao parcial do braco longo do cromossomo 18 (del18q) € uma anomalia cromossémica rara com incidéncia estimada
em 1 a cada 10.000 nascidos vivos. Os achados mais frequentes sdo: deficit de crescimento com microcefalia, hipotonia, deficiéncia intelectual
e auditiva, malformacées congénitas diversas, disturbios autoimunes e dismorfismos faciais. A sindrome possui apresentagao bastante hete-
rogénea, contudo os achados clinicos e fenotipicos podem levar a um diagnéstico ainda no perfiodo neonatal. Descricao do caso « Menina
de 15 dias, segunda filha de casal jovem ndo consanguineo sem antecedentes familiares relevantes. A paciente nasceu pré-termo com idade
gestacional de 34 semanas e medidas antropométricas adequadas, apresentando cianose central, sopro sistolico e episédios de hipoglicemia.
Apds o nascimento, foi diagnosticada com hipotireoidismo e sofreu trés quadros sépticos, além da realizagao de frenulectomia lingual. O eco-
cardiograma revelou displasia trictspide, comunicacdo interatrial e hipertensao pulmonar moderada. Ao exame fisico: face alongada, estrei-
tamento bitemporal, orelhas com rotacdo posterior dobradas em terco superior, estrabismo alternante, ponte nasal achatada com narinas an-
tevertidas, hipertelorismo mamilar, dimple em cotovelos, clinodactilia de quinto quirodactilos e polegares corticais, genitalia feminina tipica e
hipotonia generalizada. Em funcédo desse quadro, solicitamos o cariétipo da paciente: 46,XX, del 18q e os cariétipos dos pais (ambos normais).
Discussao « A presenca das alteragdes neuroldgicas, desvios fenotipicos e o quadro clinico da paciente representado por hipotireoidismo e
infeccbes frequentes corroboram os achados descritos na del18g. Assim como em nosso caso, 80 dos pacientes com del18q apresentam ano-
malias cromossémicas de novo, sendo o restante causado por translocacdes ou inversdes parentais. Conclusao « Nosso caso reflete a litera-
tura vigente sobre a del18q e evidencia a importancia do médico geneticista na investigacdo e manejo dos recém-nascidos polimalformados
dentro de servicos de neonatologia.

P-101
A estigmatizacao na sindrome de Turner: relato de caso

Danilo Vieira Gomes,! Daiana Vieira Gomes?

'Faculdade de Medicina Estacio de Juazeiro do Norte
“Centro Universitario Cesmac

Introducao « A sindrome de Turner ainda é tardiamente diagnosticada em virtude da baixa procura ao cuidado diante da sintomatologia em
casos brandos e, entre manifestacdes existentes, alteracdes de estatura sdo mais frequentes, objetivando esse relato elucidar que nao é uma
aberracdo como geralmente conhecida no meio cientifico. Descricao do caso « Paciente em primeira consulta com 8 anos, natural e proce-
dente de Juazeiro do Norte (Ceara), cuja genitora chega com queixa de baixa estatura para idade, percebida desde quando a crianca se encon-
trava com 5 anos, contudo sem procura médica anterior e sem comorbidades adicionais. Discusséo e E valido acrescentar que foram utilizados
os dados de exames de prontudrios da mesma, comparados ao longo de dois anos, sem conflitos de interesse relatados. Apds exames labora-
toriais especificos e fechado diagndstico da sindrome de Turner, esta apresenta excelente evolugdo nesses dois anos diante do tratamento com
somatropina 4 ui, conforme resultados obtidos. Em agosto de 2016, apresentava altura de 118 cm, peso: 26,8 kg e ecocardiograma com estudo
anatémico dentro da normalidade e sem hipertrofia, porém com refluxo discreto das valvas pulmonar e trictspide. Jad em 2018, tem altura: 132
cm e peso: 32 kg, enquanto a ultrassonografia pélvica apresenta aspectos preservados, mas volume diminuidos para a faixa etéria, numa rela-
¢ao Utero/colo uterino 5 mm/5,4 mm (0,92), logo padrdo menor para 7 anos. Conclusao « Assim, é notdria a estigmatizagao da doenca, a qual
ainda tem baixa prevaléncia ligada ao ndo diagndstico, além de ndo ser grande deformidade como geralmente difundida, realcando a boa me-
lhora do escore de estatura e dos fndices basais quando existente o imprescindivel trabalho multidisciplinar, englobando, por exemplo, nutri-
¢ao e psicologia, somado ao frequente acompanhamento com o endocrinologista.
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P-111

Sindrome velocardiofacial em associacao com cardiopatia complexa:
Truncus arteriosus

Lais Baptista Abreu da Silva,! Thiago Taucei Panizzi,! Carolina de Almeida Luna,! Ana Clara Cyriaco Barbosa,! Cynthia
Moraes Nolasco,! Patricia Santana Correia,! Fernanda Correia Ferreira Lemos,! Maria de Marilacc Lima Roiseman,! Carlos
Cesar Assef,! Eliane Lucas!

'Hospital Federal de Bonsucesso

Introducao « A sindrome velocardiofacial (SVCF) é causada pela perda de um segmento submicroscépico de DNA na regiao 22q11.2, que, tam-
bém, estd presente na sindrome de DiGeorge. A maioria dos casos é de novo, mas podem existir casos herdados. Possui um amplo espectro de
apresentagdes, o que muitas vezes dificulta o diagnéstico precoce, variando entre dismorfias faciais, agenesia ou hipoplasia do timo, anomalias
renais, anormalidades palatinas, dificuldade de aprendizagem e cardiopatias congénitas (CC). Descricao do caso  Adolescente de 13 anos,
masculino, face alongada, retrognatia, hipertelorismo, orelhas antevertidas, nariz tubular, dedos longos e finos e voz anasalada, apresentava
deficit cognitivo e de atencdo. Jd encaminhado para a avaliagdo genética, apds o nascimento, foi sugerido o diagndstico de SVCF e comprovado
posteriormente por FISH. Ao exame cardiovascular ele se encontrava aciandtico, eupneico e com sopro sistélico 2+/6 em BEE alta. O diagnosti-
co da cardiopatia congénita complexa Truncus arteriosus foi realizado ainda intraltero por ecocardiograma fetal realizado com 28 semanas de
gestagao. Nascido a termo, parto cesareo sem intercorréncias. Foi confirmada a cardiopatia e realizada a primeira cirurgia com 30 dias de vida,
sendo reconectado o ventriculo direito a artéria pulmonar através de um tubo valvado. Discussao « Segundo a literatura, a SVCF apresenta
uma prevaléncia de 1 caso em 2.000 a 6.000 nascidos vivos. As CC mais prevalentes sdo do grupo conotruncal, dentre elas tetralogia de Fallot,
atresia pulmonar com CIV e Truncus arteriosus. Os autores mostram o caso de Truncus arteriosus, que é do grupo das cardiopatias congénitas cia-
néticas com hiperfluxo pulmonar e possui indicagdo de correcao cirlrgica o mais precocemente possivel devido a elevada mortalidade (67%)
nos primeiros 6 meses de vida. Atualmente, apds a segunda cirurgia de troca do tubo valvado por obstrucéo do fluxo, o paciente se encontra
em classe funcional | pela NYHA. Conclusao « Os autores salientam a importancia da precocidade na avaliagdo cardioldgica das sindromes
genéticas, pois permitird o tratamento e melhor progndstico.

P-147
Sindrome de Beckwith-Wiedemann - O que o pediatra precisa saber

Gleyson da Cruz Pinto,! Isaias Soares de Paiva!

'Universidade do Grande Rio Professor José de Souza Herdy

Introducao « A sindrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) é uma doenca genética de supercrescimento soméatico que pode ocasionar malfor-
magbes congénitas, hiperplasia de érgaos e tecidos e risco aumentado de tumores embrionarios (tumor de Wilms, hepatoblastoma, carcinoma
do cortex suprarrenal, neuroblastoma e rabdomiossarcoma). A incidéncia é aproximadamente de 1:13.700 nascidos vivos. O diagndstico é cli-
nico e baseado em critérios maiores: macrossomia, macroglossia e defeito de parede abdominal (onfalocele, didstase de retos abdominais ou
hérnia umbilical). Outros achados comuns na SBW sdo: hidramnio, hipoglicemia neonatal, hemangioma glabelar, sulcos pré-auriculares, hemi-
-hipertrofia corporal, malformacdes renais e tumores embrionarios. A SBW é causada pela desregulacdo em diversos genes do imprint genético
situados no locus 11p15 que séo responsaveis pelo crescimento normal. Objetivo « Relatar uma crianga com diagnéstico clinico de SBW, res-
saltando o reconhecimento pelo pediatra e enfatizando a rotina de rastreamento precoce de neoplasias. Descricao do caso « M. L. C.R,, trés
meses, feminino. Referida por cariétipo 46,XX, 16gh+. Pais jovens, ndo consanguineos. Mae gesta Il, para |, aborto I. Pré-natal completo. Relato
de DHEG. Parto cesédreo na 302 semana. Apresentagao pélvica. Pesou 845 gramas e mediu 34 cm. Pré-termo e pequeno para idade gestacional
(PIG). Apgar 6/9. Evolugéo perinatal com sepse e doenga de membranas hialinas. Sorriu aos 2 meses e aos 3 meses ndo apresentava sustenta-
cao cervical. Macrocefalia relativa, occipitoproeminente, plagiocefalia, fronte proeminente, hemangioma em regido frontal, base nasal plana,
fissuras palpebrais curtas, narinas antevertidas, prognatismo, sulcos retroauriculares. Macroglossia intensa. Hérnia umbilical com didstase dos
musculos retos abdominais. Clinodactilia do quinto quirodactilo. Discuss@o e consideragdes finais « O diagndstico da SBW na probanda
foi estabelecido por dois critérios maiores (macroglossia e hérnia umbilical) e dois menores (nevus em face e sulcos retroauriculares). Para o pe-
diatra a presenca de dois ou mais critérios maiores deve ser considerada a SBW. Adicionalmente, a probanda apresenta dismorfias inespecificas
e carioétipo 46,XX, 16gh+ (heterocromatina do braco longo do cromossomo 16) sem significado patoldgico nem relacdo com a sindrome e que
néo interferiram com o diagndstico. A monitoragdo das neoplasias deve ser realizada a cada trés meses, através de ultrassonografia abdominal,
dosagem de alfafetoproteina, gonadotrofina coriénica, hemograma e rotina de urina.
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P-179

As cinco sindromes genéticas mais frequentes que o pediatra pode
suspeitar

Gleyson da Cruz Pinto,! Isaias Soares de Paiva!

'Universidade do Grande Rio Professor José de Souza Herdy

Introducao « As sindromes genéticas (SG) sdo manifestadas geralmente na infancia. Logo, o pediatra tem o primeiro contato com criancas
que apresentam alguma desordem genética. As SG de maior frequéncia sao: a sindrome de Down (SD), sindrome de Noonan (SN), sindrome
velocardiofacial (SVCF), sindrome de Klinefelter (SK) e sindrome de Turner (ST). O diagnéstico é clinico e, em alguns casos, exames complemen-
tares de imagem e cariétipo podem ser solicitados. Objetivo « Descrever o fenétipo das cinco SG mais frequentes, enfatizando o reconheci-
mento pelo pediatra para auxilid-lo na suspeita clinica inicial. Metodologia « Estudo descritivo das cinco SG mais frequentes. Resultados «
A SD é uma desordem causada pela trissomia do cromossomo 21 (cariétipo 47, XX +21 ou 47 XY +21) e incidéncia estimada de 1:800. O fenétipo
é caracterizado principalmente por: atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, hipotonia, braquicefalia, fissuras palpebrais para cima, tele-
canto, epicanto, face aplanada, lingua protusa, braquidactilia e prega simiesca. A SN é uma desordem autossémica dominante com incidéncia
estimada de 1:1.000 a 1.2.500. Apresenta-se principalmente por fenétipo Turner-like, baixa estatura, deficiéncia intelectual (DI), cardiopatia con-
génita (estenose pulmonar), dismorfias faciais e corporais caracteristicas. A SVCF é uma doenca autossémica dominante com incidéncia esti-
mada de 1.4.000. O fendtipo é caracterizado por: defeitos velofaringeos, cardiopatia conotruncal e dismorfias faciais (face alongada, hipertelo-
rismo ocular, ponta nasal bulbosa e hipoplasia de alae nasal). A SK é uma condigcdo cromossémica com incidéncia estimada de 1:500 a 1:1.000
homens. Ocorre pela presenca de um cromossomo X extra (caridtipo 47,XXY). As caracteristicas fenotipicas principais sdo: alta estatura, DI, hi-
pogonadismo e hipogenitalismo. A ST é uma anormalidade cromossémica com incidéncia estimada de 1:2.500 mulheres. Ocorre pela delecao
de um cromossomo X (cariétipo 45,X) ou mosaicismo (caridtipo 45X/46,XX). O fendtipo é caracterizado por: baixa estatura, linfedema, ptose
palpebral, pterygium colli e disfungao ovariana precoce. Conclusao « O pediatra possui papel importante no reconhecimento e suspeita clini-
ca inicial de SG por ter o primeiro contato com criangas com estas desordens. O fenétipo dessas cinco sindromes é bastante variado e caracte-
ristico. Portanto, o pediatra, deve considerar alguma SG quando estes sinais clinicos estiverem presentes para que o diagndstico, tratamento e
acompanhamento sejam feitos precocemente.

P-203
Glicogenose tipo IXa

Anna Leticia de Cerqueira Campos Villardi,! Marianna Amin Aad,! Leonardo Jabour Ferreira,! Cristiane Harumi Bazhuni
Tsuge,! Juliana Bortoluzzi dos Santos,! Bruno Pereira Ribeiro da Rocha,!? Patricia Santana Correia,! Veronica Santos de
Oliveira,!2 Giuseppe Maria Santalucia'?

'Hospital Federal de Bonsucesso

*Hospital Municipal Jesus

Introducao « As doencas de depdsito de glicogénio (GSD), ou glicogenoses, séo doengas raras, caracterizadas por defeitos enziméaticos que
afetam a sintese ou a degradacédo de glicogénio, podendo resultar em doencas relacionadas ao seu armazenamento. Sdo hereditarias e, em
sua maioria, apresentam carater autossdomico recessivo. Sao classificadas em 13 tipos. Objetivo « Apresentar um caso de glicogenose tipo IXa.
Descricao « Paciente masculino, 1 ano e 2 meses, branco, atendido com quadro de atraso de desenvolvimento, hepatomegalia, elevacao das
transaminases, hiperlipidemia e hipoglicemia. Submetido a bidpsia hepatica, que foi compativel com glicogenose. Realizou estudo genético
que confirmou glicogenose tipo IXa. Seguiu em acompanhamento e apds dez meses apresentou intercorréncia: inapeténcia, hipoglicemia gra-
ve, episddio de crise convulsiva ténico-clonica generalizada com duragcdo de 40 minutos, apesar do uso de amido de milho cru. Na admissdo
hospitalar apresentava hipoglicemia (50 mg/dl), abdome globoso e distendido com figado palpavel na fossa iliaca direita, consisténcia macia.
Iniciada nutricdo por sonda com dieta enteral e amido de milho, 1,6 g/kg, cinco vezes ao dia. Durante internacdo manteve hipoglicemias es-
poradicas e inapeténcia. Optou-se pela gastrostomia endoscdpica. Boa evolugao clinica com tratamento dietético, sem novas intercorréncias.
Discussao « A GSD tipo IX é ligada ao cromossomo X, predominando no sexo masculino, com prevaléncia na infancia. Possui dois subtipos
principais e é caracterizada pela deficiéncia de enzima fosforilase-quinase muscular ou hepatica, sendo esta Ultima mais comum, com frequén-
ciade 1/100.000 pessoas, definindo o subtipo Xa. Neste caso, os sintomas sao aparecimento precoce de hepatomedgalia, atraso no crescimento
e, comumente, cetose e hipoglicemia em jejum. Geralmente tem curso benigno, tendo controle apenas com terapia nutricional: alimentacao
intragdstrica noturna continua ou amido de milho cru e alimentos ricos em amido com baixas concentracdes de galactose e frutose durante o
dia, a fim de evitar hipoglicemia. Conclusao « O presente relato ilustra as alteragdes clinicas e laboratoriais, além de estudo genético e bidp-
sia hepdtica, compativeis com a GSD IXa, que deve ser considerada no diagnostico diferencial de criangas com hepatomegalia, especialmente
na presenca de hipoglicemia e hiperlipidemia. O tratamento é baseado em acompanhamento nutricional rigoroso. Agradecimentos « Ao
Servigo de Gastroenterologia Pediatrica do Hospital Federal de Bonsucesso por todo aprendizado.
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