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CITOLOGIA ASPIRATIVA DE NODULOS TIROIDEUS
— A REALIDADE DE UM CENTRO HOSPITALAR

Sofia Aires, Silvia Silva, Lia Ferreira, Maria Jodo Oliveira, Maria Helena Cardoso,
Teresa Borges

Unidade de Endocrinologia Pedidtrica do Centro Hospitalar do Porto

Introducao: Os nddulos tiroideus em idade pediatrica sdo raros, no entanto tém um risco até
50% de serem malignos, sendo a neoplasia da tiréide o 3° tumor solido mais frequente em
criancas e adolescentes. Sdo varios os fatores de risco de malignidade, nomeadamente idade,
historia pessoal e familiar de neoplasias e carateristicas ecograficas.

Objetivos: Caraterizar os doentes em idade pediatrica com nddulos da tirdide submetidos a
biopsia aspirativa por agulha fina nos Ultimos 5 anos no Centro Hospitalar do Porto, identificar os
fatores de risco que levaram a sua realizagdo e o resultado das mesmas.

Métodos: Estudo descritivo retrospetivo com consulta dos processos dos doentes até aos 18
anos com naddulos tiroideus submetidos a bidpsia aspirativa por agulha fina. Todos os doentes
realizaram bidpsia eco-guiada e o resultado citologico obedeceu aos critérios de Bethesda.

Resultados: Durante este periodo foram submetidos a hidpsia 20 doentes, com idade média
de 14,4 anos e predominio do sexo feminino (70%). A apresentacdo clinica mais frequente foi
a tumefagdo cervical anterior (60%). Ecograficamente a maioria (80%) apresentava nodulos
solidos, com tamanho superior a 1cm. Quinze por cento apresentava alteragdo da fungdo
tiroideia e 30% anticorpos anti-tiroideus positivos.

Trés doentes foram submetidos a mais do que uma bidpsia, pelo que obtivemos no total 26
citologias: 30,8% foram ndo diagndsticas, 42,3% foram benignas, 7,7% apresentavam lesao
folicular de significado indeterminado, 11,6% tumor folicular e apenas 1 caso suspeito de
neoplasia maligna. Dois dos 3 doentes que repetiram a biopsia apresentavam citologias prévias
nado diagnosticas. Os 3 doentes que repetiram a bidpsia revelaram alteragoes na citologia (tumor
folicular/ lesdo folicular de significado indeterminado).

Conclusdes: Trinta por cento dos doentes apresentaram citologias com alteragdes. Destes,
todos apresentavam nddulos sélidos com tamanho superior a 1 cm.

Verificou-se uma taxa de citologias ndo diagndsticas mais elevada do que o descrito na literatura.
Dois doentes com citologias prévias ndo diagndsticas revelaram alteracdes suspeitas de
malignidade, o que representa a dificuldade no diagnostico destas neoplasias e no seguimento
dos nodulos tiroideus.
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ORBITOPATIA TIROIDEIA EM IDADE PEDIATRICA
— QUANDO O OLHAR IMPRESSIONA

Liliana Franco’, Inés Sanmarful?, Cristina Brito®, Lurdes Lopes*

1 Servigo de Pediatria, Hospital de Séo Francisco Xavier, Centro Hospitalar Lisboa Ocidental; 2 Servigo de Pediatria, Hospital
de Santarém; 3 Unidade de Oftalmologia Pedidtrica, Hospital Dona Estefénia, Centro Hospitalar Lishoa Central; 4 Unidade de
Endocrinologia Pedidtrica, Hospital Dona Estefénia, Centro Hospitalar Lisboa Central

Introduc@o: A orbitopatia tiroideia ¢ uma patologia autoimune que afeta os musculos extraoculares
e 0 tecido conjuntivo da drbita, surgindo maioritariamente associada a doenga de Graves. Trata-se
de uma entidade rara em idade pediatrica, com uma incidéncia de 0,1-3 casos por 100.000
habitantes/ano, ocorrendo com menor frequéncia no sexo masculino e em idade pré-pubere.
Cursa habitualmente de forma menos grave que no adulto, predominando o envolvimento
dos tecidos moles e a proptose. E frequentemente auto-limitada, com remissdo completa sob
terapéutica conservadora.

Descricéo do caso: Crianga de 8 anos, sexo masculino, seguido em Consulta de Endocrinologia
Pediatrica por hipertiroidismo no contexto de doenca de Graves. Onze meses apds o diagndstico,
e com funcdo tiroideia controlada, inicia queixas oftalmoldgicas de agravamento progressivo, com
desconforto ocular, lacrimejo, hiperémia conjuntival e diplopia intermitente. Realizou tomografia
computorizada das drbitas que revelou exoftalmia bilateral, com espessamento bilateral dos
musculos rectos inferiores e recto interno direito. Eutiroideu sob terapéutica com metimazol e
propranolol, tem mantido terapéutica ocular tdpica, com progressiva melhoria da orbitopatia.

Discussdo: A orbitopatia tiroideia constitui uma situagdo que pode progredir de forma
independente ao controlo da doenca tiroideia, podendo inclusive preceder o seu inicio. Apesar
do prognéstico habitualmente benigno, é essencial a excluséo de complicagdes potencialmente
graves como neuropatia Gtica compressiva.
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TUMORES DA TIROIDE NA INFANCIA E ADOLESCENCIA
- CASUISTICA DE UMA CONSULTA ENDOCRINQOLOGIA
PEDIATRICA

Patricia Rocha, Rita Cardoso, Claudia Piedade, Joana Caetano, Isabel Dinis, Manuel
Ramos, Alice Mirante

Unidade de Endocrinologia Pedidtrica, Diabetes e Crescimento, e Servigo de Cirurgia Pedidtrica do Hospital Pediatrico Carmona
da Mota, Centro Hospitalar e Universitéario de Coimbra

Introdugdo e Objectivo: Os tumores da tirdide sdo raros em criangas e representam cerca de
3% das neoplasias da infancia, com predominio no sexo feminino. Na adolescéncia ocorre um
pico da prevaléncia. A invasdo da cdpsula e as metastases ganglionares sdo mais frequentes
na idade pediatrica que no adulto. Pretende-se com este trabalho caracterizar os doentes
seguidos na consulta de endocrinologia por tumor da tirdide, quanto ao diagndstico, tratamento
e seguimento.

Material e Métodos: Estudo retrospectivo descritivo, com revisdo dos processos clinicos das
criangas e adolescentes seguidas em consulta por tumor da tirdide no periodo entre 1991 e
2015.

Resultados: No periodo estudado houve um total de 31 casos, em que 84% eram do sexo
feminino, a média de idade na primeira consulta foi de 11 anos, com minimo de 2 anos e maximo
de 18 anos. Em 17 casos (87%) a fungdo tiroideia era normal, em 2 havia hipotiroidismo e em
2 hipertiroidismo. Em 26% dos casos havia historia familiar de patologia da tirdide na familia.

A clinica de apresentacdo foi sobretudo de nodulo palpdvel ou tumefaccdo cervical, ambos
na mesma percentagem, de 32,3%. Em 61% dos casos foi realizada citologia aspirativa. Foi
realizada cintigrafia em 80% dos casos. Foram submetidos a tiroidectomia total 87% dos casos.
Dos quatro casos submetidos a tiroidectomia parcial, apenas um acabou por fazer total.

0 tumor mais frequente foi 0 papilar em 45% dos casos, seguido do folicular em 19,5%. Em
16% a tiroidectomia foi profilactica por mutagoes MEN, 4 casos 2A e 1 caso 2B. Houve 1 caso
de tumor medular. Havia atingimento ganglionar, em 39% dos casos. Em 29% dos casos foi
necessario fazer terapéutica com iodo radioactivo.

N&o houve nenhum caso de lesdo do nervo laringeo recorrente. Registou-se um total de 16%
(n=5) de casos com lesdo das paratiréides com hipoparatiroidismo secundario. No periodo de
estudo houve um dbito - um caso de tumor medular da tiroide.

Conclusoes: Na nossa amostra verificou-se predominio do sexo feminino e do tumor papilar,
dados concordantes com os encontrados na literatura. Existem poucos estudos na populagdo
pedidtrica, o que tem dificultado a obtencdo de consensos em relagao a varios aspectos do seu
tratamento e seguimento.

Perante um nddulo ou bdcio, & importante a citologia para um diagndstico precoce e tratamento
atempados, num centro com equipa multidisciplinar experiente. O progndstico é bom, sendo que
nos casos analisados registou-se apenas um obito (carcinoma medular associado a MEN 2b).
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DISMORFIAS, SI'N,DROME DE INTERRUPGAO DA HASTE
HIPOFISARIA E DEFICE DE BIOTINIDASE: DIFERENTES
IDENTIDADES OU A MESMA DOENGA?

Marlene Abreu’, Philippe Klee?, Céline Girardin?, Mirjam Dirlewanger?, Valérie Schwitzgebel?

1 Servico de Pediatria, Unidade Local de Saude de Matosinhos, Porto, Portugal; 2 Unidade de Endocrinologia e Diabetologia
Pediétricas, Hospitais Universitérios de Genebra, Suica.

Introduc@o: O sindrome de interrupgdo da haste hipofisaria (SIHH) é um defeito congénito da linha
média caraterizado pela triade de haste hipofisaria fina ou ausente, hipdfise posterior ectopica e
aplasia/hipoplasia da hipdfise anterior. Manifesta-se habitualmente por défices hormomais pituitarios
combinados. Vérios estudos tém demonstrado que mutagdes em diversos fatores de transcri¢io estdo
implicados (HESX, LXH3, LXH4, SOX3, SOX2, 0TX2, GLI2, etc).

Caso clinico: prematuro de 32 semanas+6 dias (pds-amniocentese por polihidramnios), parto vaginal,
indice de Apgar 2/6/7 com necessidade de reanimagdo e ventilagdo invasiva, tendo sido internado
na Unidade de Cuidados Intensivos Neonatais dos Hospitais Universitarios de Genebra. Apresentava
somatometria adequada a idade gestacional e dismorfias: facies triangular com microstomia e retrognatia,
baixa implantagdo dos pavilhdes auriculares, palato ogival, prega palmar Unica e micropénis. Nas
primeiras horas de vida apresentou hipoglicemia, que se repetiu em D13, com necessidade de aumento
do aporte de glucose intravenoso. Em D3 foi submetido a corregdo cirdrgica de comunicagéo inter-
auricular e no pos-operatério apresentou uma hipotenséo e bradicardia graves com paragem cardiaca
e necessidade de tratamento com mdltiplas aminas. De D9 a D16 novos episddios de hipotensdo com
necessidade de reintroducao de suporte inotropico. Por auséncia de outra etiologia aparente, foi efetuado
estudo hormonal que veio a evidenciar um défice corticotrdfico (cortisol 96 nmol/L e ACTH 9mg/l) e
tireotrafico (TSH 0.105mUl/I e T4 livre 5.1pmol/l), tendo iniciado tratamento de substituicdo hormonal
que permitiu a suspensdo das aminas. Em D17 apresentou convulsdes que foram interpretadas no
contexto de um défice de biotinidase diagnosticado pelo rastreio metabolico neonatal, tendo iniciado
terapéutica com biotina em D19. O eixo somatotrdfico foi avaliado as 6 semanas de vida com GH baixa
(0.28mcg/l) em doseamento Unico, mas IGF-BP3 normal (1mg/l).

A RMN cerebral efetuada as 40 semanas de idade corrigida mostrou uma haste hipofisaria fina,
hipdfise posterior ectopica e hipoplasia da hipdfise anterior, estabelecendo o diagnostico de SIHH.

Aos 2 meses de vida (periodo da mini-puberdade), a LH, FSH e testosterona eram indosedveis, pelo
que associados ao micropénis sugerem um défice gonadotrofico, a reavaliar posteriormente na altura
da puberdade.

0 peso, estatura e velocidade de crescimento evoluiram abaixo do percentil 3 nos primeiros meses de vida,
pelo que foi efetuada prova de estimulagéo da GH com glucagon que comprovou um défice somatotréfico
(méx 0.5 meg/l), tendo sido iniciado tratamento com hormona de crescimento aos 13 meses.

Do estudo genético, 0 CGH-array realizado no periodo pré-natal foi normal, com cariétipo 46,XY. O estudo
de genes associados ao SIHH encontra-se ainda em curso num centro de investigagdo no Reino Unido.

Conclusdo: Néo foi encontrada na literatura descrigéo de associagdo entre SIHH e défice de biotinidase:
A apresentagdo precoce e grave de défices hormonais pituitarios combinados associada a sindrome
dismorfico e defeitos da linha média sdo sugestivos de uma etiologia genética com disrupcdo da
embriogénese hipofisaria. Apesar de ja haver varias mutacOes descritas, muitos doentes -ainda
ndo tém uma etiologia estabelecida, pelo que este caso salienta a importancia da necessidade de
continuar a investigacdo de outros genes potenciais implicados.
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CARATERIZAQAO DE UMA POPULA(;AO PEDIATRICA
COM SINDROME DO OVARIO POLIQUISTICO

Claudia Patraquim?', Vera Fernandes?, Sofia Martins'®, Olinda Marques?3, Ana Antunes’?®

1 Servico de Pediatria, Hospital de Braga; 2 Servigo de Endocrinologia, Hospital de Braga; 3 Unidade de Endocrinologia Pedidtrica,
Hospital de Braga

Introducao: A Sindrome do Ovario Poliquistico (SOP) é a causa mais frequente de hirsutismo na
adolescéncia, sendo responsavel por 85% dos casos.

Objetivos: Avaliar as carateristicas demograficas, antecedentes familiares e pessoais,
carateristicas clinico-laboratoriais ao diagndstico e tratamento instituido em adolescentes com
SOP.

Métodos: Estudo observacional, descritivo e retrospetivo das adolescentes com SOP, seguidas
na consulta de Endocrinologia Pedidtrica, entre Janeiro de 2012 e Junho de 2015.

Resultados: Foram incluidas 68 adolescentes com idade mediana de diagndstico de 15
anos, variando de 12 a 17 anos. Relativamente aos antecedentes familiares, 47,1% tinha
antecedentes de SOP ou hirsutismo em familiares de 1° ou 2°grau, 30,9% de DM2, 26,5%
de HTA, 20,6% de obesidade e 14,7% de dislipidemia. Pubarca precoce estava descrita em
21% dos casos. Na apresentacdo clinica, destaca-se a elevada frequéncia de irregularidades
menstruais (73,5%), hirsutismo (61,4%), acne (56,1%) e acantose nigricans (48,5%). Mais
de 2/3 (67,7%) da amostra apresentava excesso ponderal ou obesidade, e mais de metade
era obesa (51,5%). A TAS média foi de 117,9 + 8,6mmHg e a TAD de 61,6 = 9,6mmHg. Na
avaliacdo laboratorial, 71.2% apresentava hiperandrogenismo (testosterona total > 55ng/dL),
35% hiperinsulinemia em jejum (insulina >16ull/mL) e 66,7% manifestava elevacdo do HOMA-
IR (=2,6). Mais de 60% apresentava um perfil lipidico com doseamentos superiores ao desejavel
(Colesterol total >170mg/dL ou HDL <45mg/dL ou LDL >110mg/dL ou Triglicerideos >90mg/
dL). Relativamente a deciséo terapéutica na primeira consulta (n=58), 75.9% iniciaram medidas
ndo farmacoldgicas, 12,1% anticoncepcional oral (ACO), 6,9% metformina, 3,4% associagao
de ACO com metformina e 1,7% associacdo de ACO com anti-androgénicos. Aos 6 meses
de seguimento (n=50), 18% foram orientadas a manter medidas ndo farmacoldgicas, 50%
medicadas com esquema incluindo ACO e 46% incluindo metformina. Aos 12 meses (n=37),
5,4% mantiveram medidas ndo farmacoldgicas, 73% medicadas com esquema incluindo ACO
e 48,6% incluindo metformina. Aos 2 anos de seguimento (n=34), apenas 2,9% mantinham
medidas ndo farmacoldgicas, a prevaléncia de adolescentes com ACO ascendeu aos 76,5% e
com metformina aos 47%.

Conclusao: Na coorte em estudo verificou-se uma elevada prevaléncia de excesso ponderal/
obesidade, insulinorresisténcia e dislipidemia. Embora inicialmente a orientagéo terapéutica mais
comum seja a ndo farmacologica, ha uma grande tendéncia para a instituigdo de terapéutica
farmacoldgica, sobretudo com ACO.
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IMPACTO METABOLICO DO EXCESSO PONDERAL
E OBESIDADE NUMA POPULAGAOQ PEDIATRICA
COM SINDROME DO OVARIO POLIQUISTICO

Vera Fernandes', Claudia Patraquim?, Sofia Martins?3, Ana Antunes?®, Olinda Marques'?

1 Servigo de Endocrinologia, Hospital de Braga; 2 Servigo de Pediatria, Hospital de Braga; 3 Unidade de Endocrinologia Pedidtrica,
Hospital de Braga.

Introduc@o: A Sindrome do Ovdrio Poliquistico (SOP) é mais frequente em adolescentes obesas
e nesta entidade verifica-se um risco acrescido de diabetes mellitus tipo 2 (DM2), sindrome
metabdlica e doenca cardiovascular.

Objetivos: Numa coorte de adolescentes com SOP, avaliar a prevaléncia e impacto do excesso
de peso/obesidade nas carateristicas clinico-laboratoriais ao diagnéstico

Métodos: Estudo retrospetivo e analitico das adolescentes com SOP, seguidas na consulta
de Endocrinologia Pedidtrica, entre Janeiro de 2012 e Junho de 2015. Consultaram-se 0s
processos clinicos e dividiu-se a amostra de acordo com o indice de Massa Corporal (IMC),
procedendo-se posteriormente a uma analise comparativa entre as jovens normoponderais e
aquelas com excesso peso ou obesidade.

Resultados: Nas 68 doentes incluidas, a idade mediana de diagndstico foi de 15 anos, variando
de 12 a17 anos. Mais de 2/3 (67,6%) da amostra apresentavam excesso de peso ou obesidade
ao diagnastico. Na andlise comparativa entre adolescentes normoponderais e com excesso de
peso/obesidade verificou-se que este Ultimo grupo apresentava maior prevaléncia de DM2 e
obesidade nos seus antecedentes familiares (41,3% versus 9,1%, p=0,007; € 30,4% versus 0%,
p=0,004, respetivamente). Relativamente as manifestactes clinicas, adolescentes com excesso
ponderal/obesidade apresentaram prevaléncia significativamente maior de acantose nigricans
(67,4% versus 9,1%, p<0,001) e a TAS média foi mais elevada (119,4 versus 114,9mmHg,
p=0,044). Analiticamente, 0 grupo com excesso peso/obesidade apresentou niveis mais
elevados de glicose em jejum (88 versus 82,5mg/dL, p=0,014), insulinemia em jejum (13,4
versus 8,0 uUl/mL, p=0,046), colesterol LDL (90,5 versus 76, p=0,029) e niveis mais baixos de
colesterol HDL (43 versus 60mg/dL, p<0,001). A insulinorresisténcia, determinada pelo célculo
do HOMA-IR (> 2,6), mostrou-se significativamente mais prevalente no grupo com excesso
peso/obesidade (77,4% versus 25%, p=0,005).

Conclusao: Na coorte em estudo verificou-se que o excesso de peso/obesidade apresentava
um impacto metabdlico significativo associando-se a outros fatores de risco cardiovasculares.
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C7 MEN2A - CASUISTICA DA CONSULTA
DE ENDOCRINOLOGIA PEDIATRICA

Inés Dias', Ligia M. Ferreira?, Claudia Piedade?®, Joana Serra Caetano®, Rita Cardoso?,
Isabel Dinis*, Manuel Ramos?, Alice Mirante*

1 Centro Hospitalar de Leiria; 2 Centro Hospitalar Tondela-Viseu; 3 Servigo de Cirurgia e Queimados, Hospital Pediatrico de
Coimbra, CHUG; 4 Consulta de Endocrinologia Pediatrica, Hospital Pediatrico de Coimbra, CHUC.

Introdugdo/Objectivo: A sindrome de neoplasias enddcrinas mdltiplas de tipo 2 (MEN 2) constitui
um grupo de doencas de transmissdo autossdmica dominante, caraterizadas pela existéncia
de mutagdes ativadoras do proto-oncogene RET. O tipo 2 A é 0 mais comum dos sindromes
MEN 2, e carateriza-se por carcinoma medular da tirdide (CMT), feocromocitoma e hiperplasia
das paratiroides. A possibilidade de realizar teste genético nos membros das familias afetadas
por MEN 2 A tornou-se uma ferramenta muito importante na abordagem destes doentes e
na decisdo da tiroidectomia profilatica. O objetivo deste trabalho foi realizar a caracterizagdo
das criangas com o diagndstico de MEN 2 A, em seguimento na consulta de endocrinologia
pedidtrica do Hospital Pediatrico de Coimbra.

Materiais/Métodos: Estudo retrospetivo descritivo, realizado através da consulta do processo
clinico das criangas com o diagnostico de MEN 2 A que atualmente se encontram em
seguimento na consulta de endocrinologia pediatrica. Foram estudadas as seguintes varidveis:
idade da primeira consulta, tipo de mutagdo, idade de realizagdo de tiroidectomia profilatica
e alteragOes encontradas na anatomia patoldgica. Foram utilizados os critérios da American
Thyroid Association para classificagdo do nivel de risco das mutagdes.

Resultados: Atualmente estdo em seguimento cinco criangas com o diagnostico de MEN 2
A, trés do sexo masculino. A média de idades da primeira consulta foi de 4,7 anos (minimo
2,3; méaximo 8,6 anos). Em relacdo a mutacéo do gene RET, duas tém mutag&o no coddo 611
(nivel B/risco moderado) e trés no coddo 634 (nivel C/alto risco), tendo todas indicacdo para
tiroidectomia profilatica antes dos 5 anos de idade. Todas, com excegédo de uma crianga que tem
atualmente tem 3,5 anos, realizaram tiroidectomia total profilatica: duas criangas aos 5, uma aos
6, e uma aos 8 anos. Apenas uma, com mutagdo no coddo 634, que realizou tiroidectomia aos
5 anos, apresentou alteragGes ao exame microscopico, com hiperplasia de células C. Uma das
criangas desenvolveu hipoparatiroidismo secundario a cirurgia.

Conclusao: Duas criangas ndo realizaram tiroidectomia profildtica na idade recomendada, o que
se deveu ao encaminhamento tardio para a consulta. De acordo com o descrito na literatura,
a maioria das mutagOes do gene RET localizam-se no coddo 634, o que também se verificou
nas criangas em seguimento na nossa consulta. Apos tiroidectomia é necessario manter o
seguimento destas criangas para terapéutica hormonal de substituicdo, € vigilancia do risco de
outros tumores, feocromocitoma e hiperparatiroidismo.
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SI'NDROI\{IE DE TURNER: VARIABILIDADE GENETICA
E FENOTIPICA

Lia Ferreira', Silvia Silva?, Sofia Aires?,Maria Jodo Oliveira*, Maria Helena Cardoso', Teresa
Borges*

1 Servigo de Endocrinologia Diabetes e Metabolismo, Centro Hospitalar do Porto; 2 Servigo de Pediatria, Unidade Local de Sadde
Baixo Alentejo; 3 Servigo de Pediatria, Hospital S&o Teotonio; 4 Servico Pediatria, Centro Hospitalar do Porto.

Introdug@o: A Sindrome de Turner (ST) ¢ uma monossomia total ou parcial do cromossoma X, que
ocorre de forma espordadica, afetando 1 em cada 2000-5000 recém-nascidos fenotipicamente
femininos. Habitualmente cursa com baixa estatura, disgenesia gonadal e outras anomalias
associadas.

Objetivo: Descrever as caracteristicas genotipicas e fenotipicas das doentes com ST seguidos
na consulta de Endocrinologia Pedidtrica e correlacionar o seu fendtipo com o genotipo.

Métodos: Estudo retrospetivo com base na andlise dos processos clinicos de 31 doentes com
diagndstico de Sindrome de Turner seguidas em consulta de Endocrinologia Pedidtrica entre
2003 e 2015. Com base no seu caritipo, as doentes foram divididas em dois grupos: Grupo
A: monossomia completa (45,X) e Grupo B: outras anomalias do cromossoma X (mosaicismos,
monossomias parciais, iSocromossomas, cromossoma em anel, delecoes) e foram analisadas
as caracteristicas clinicas dos dois grupos. A andlise estatistica foi realizada através do SPSS
V22.0.

Resultados: Das 31 doentes incluidas no estudo, 13 (41,9%) foram diagnosticadas com
monossomia completa (45,X) e as restantes 18 (58,1%) com outras alteragdes do cromossoma
X. A andlise comparativa entre os dois grupos para as varidveis idade de diagndstico, baixa
estatura, amenorreia primaria, malformacdes cardiacas, renais e tiroidite auto-imune esta
apresentada na seguinte tabela.

Grupo A (N, %) Grupo B U(N, %) p*
|dade de diagndstico (média, DP) 5,4+4,7 anos 5,4+4,7 anos 0,849
Baixa estatura (N, %) 13/13 (100%) 14/18 (77,8%) 0,069
Amenorreia primaria (N, %) 8/9 (88,9%) 3/7 (42,9%) 0,049
Malformagdes cardiacas (N, %) 4/13 (30,8%) 4/18 (22,2%) 0,623
Malformagdes renais (N, %) 3/13 (23,1%) 5/18 (27,8%) 0,552
Tiroidite auto-imune (N, %) 3/13 (23,1%) 3/17 (17,6%) 0,604

*Teste Qui-quadrado para varidveis categoricas e teste T-student para amostras continuas

Conclusao: Este estudo vem de encontro aos dados da literatura, que descrevem maior gravidade
no fenétipo clinico associado & monossomia completa do cromossoma X. E fundamental 0
diagnostico precoce e seguimento multidisciplinar das doentes com Sindrome de Turner, com 0
objetivo de monitorizar as morbilidades associadas e assegurar um adequado desenvolvimento
biopsicossocial.
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EXCESSO DE PESO: NEM SEMPRE A CAUSA E EXOGENA

Ana Margarida Garcia', Catarina Rubio?, Catarina Salgado®, Patricia Ferreira?

1 Area de Pediatria Médica, Hospital de Dona Estefania, Centro Hospitalar de Lisboa Central; 2 Servico de Pediatria Hospital Vila
Franca de Xira; 3 Departamento de Pediatria Médica, Hospital de Santa Maria.

Introducdo: O excesso de peso e obesidade sdo um problema major de Salde Publica em
Portugal.

Na maioria das situacoes, trata-se de uma condicdo multifactorial, influenciada pela genética,
ingestdo nutricional, nivel de actividade fisica e factores ambientais e sociais. Raramente, a
obesidade pediatrica pode ser atribuida a causa endocrinologica, sendo o hipotiroidismo a causa
mais frequente.

Caso Clinico: Adolescente, sexo feminino, 10 anos, antecedentes pessoais irrelevantes,
referenciada a consulta de Pediatria/Apoio de Endocrinologia por aumento ponderal com dois
anos de evolugdo, apds periodo de stress intrafamiliar. Apresentava sonoléncia excessiva,
intolerancia ao frio, obstipacdo, cansaco facil com intolerancia a pequenos esforgos e paragem
de crescimento com 5 meses de evolugdo. Habitos alimentares razodveis e actividade fisica
escassa. Nega medicagéo habitual.

Antecedentes familiares de tias e avo materna com hipotiroidismo.

A observacgdo, destacava-se estatura de 131,5 cm (P10-25), peso 40,4 Kg (P75-90), IMC
23,4 (P85-95), perimetro cintura 68,0 cm (P75-90). Estatura-alvo familiar 167,0 cm (P75).
Estadio pubertario ATP2M1. FC 49 bpm, tenséo arterial 93/61 mmHg. Exame neurologico sem
alteragdes. Apresentava, ainda, humor deprimido, palidez das mucosas, pele macilenta, cabelo
fraco. Glandula tiroideia ndo palpavel.

Analiticamente, TSH 1519,5 mUI/L (0,9-4,1), fT4 0,11 ng/dL (0,8-1,5), Ac. Anti-tiroglobulina e
Ac. Anti-tiroperoxidase positivos. Hemoglobina 10,6 g/dL (11,0-14,0), VGM 99,0 fL (72,0-86,6),
colesterol total 412 mg/dL (70-175) e colesterol LDL 320 mg/dL (<115). A ecografia da glandula
tiroideia apresentava glandula atrofiada de dimensdes reduzidas com aspectos sugestivos de
processo de tiroidite.

Iniciou terapéutica de substituicao com levotiroxina em esquema crescente até um maximo de
2,8 pg/Kg/dia. Apos 3 meses de terapéutica verificou-se perda ponderal de 4kg, recuperagéo
do crescimento e melhoria dos restantes achados clinicos, em paralelo com normalizagdo da
funcgo tiroideia.

Conclusdo: No presente caso, a elevagdo da TSH e a diminuicdo da fT3 e T4, na presenca
de anticorpos positivos anti-tiroglobulina e anti-tiroperoxidase, indica-nos tratar-se de um
hipotiroidismo secundario a tiroidite de Hashimoto.

O presente caso pretende alertar para causas secundarias de excesso de peso, como 0
hipotiroidismo, que deve ser sempre rastreado na presenca de desaceleragéo do crescimento
concomitante. O diagnostico precoce, com adopcao de estilos de vida saudaveis e instituicao
terapéutica adequada permitem reverter o excesso de peso e outras alteragdes associadas, bem
COMO recuperar o crescimento estatural.
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APRESENTAGAO E SEGUIMENTO ,
DE CRANIOFARINGIOMAS EM IDADE PEDIATRICA

Jodo Silva', Catarina Limbert?, Daniel Macedo?®, Ana Silva*, Amets Iraneta®, Rosa Pina?,
Lurdes Lopes?
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Introducdo: Os craniofaringiomas sdo tumores histologicamente benignos, provenientes de
remanescentes da bolsa de Rathke. No entanto, atendendo ao seu tamanho e localizagéo perto
de estruturas vitais, quer o tumor em si como 0 seu tratamento pode condicionar uma alta
prevaléncia de morbilidade.

Objectivo: Caracterizagdo da forma de apresentagéo dos craniofaringiomas e da sua evolugao
pos-cirlrgica

Métodos: Estudo retrospectivo de criangas com intervencéo cirlrgica a craniofaringioma, entre
2005-2015, nesta instituicdo. Foram excluidos todos aqueles sem diagndstico histoldgico
de craeneofaringioma. Foram avaliados 0s seguintes parametros: sexo, idade e clinica ao
diagndstico, dados antropométricos, dados laboratoriais e imagioldgicos e modalidade de
tratamento, tempo de seguimento, sequelas pos-cirlrgicas clinicas e laboratoriais e taxa de
mortalidade. Os dados foram analisados por métodos de estatistica descritiva.

Resultados: Foram incluidas 6 criangas, com diagnostico de craniofaringioma em média aos
7,2 anos (entre 0 meses e os 12 anos). Um doente foi diagnosticado no 1° dia de vida por
prematuridade, ndo apresentando a semiologia classica, sendo excluido da avaliagdo clinica
inicial. Nos restantes doentes, a apresentagdo clinica mais comum foi a cefaleia em 80%
(4/5); trés doentes apresentaram alteragdes visuais (amaurose completa num caso), 2 baixa
estatura, 1 nauseas e vomitos e outro excesso ponderal. Na altura do diagndstico, 2 doentes
ndo apresentavam défices endocrinoldgicos. Os restantes 4 apresentavam défice de GH. 2
tinham concomitantemente défice de TSH e destes um tinha também défice de ACTH. No que
respeita a cirurgia, em metade dos casos (3/6) optou-se por excisdo total, tendo sido realizada
excisao parcial nos restantes. Nestes Ultimos, houve crescimento posterior do tumor tendo dois
doentes realizado novamente excisdo parcial e um resseccao total e quimioterapia adjuvante.
Num doente submetido a exciséo total, houve recidiva da doenca, estando a aguardar a re-
intervencdo. O seguimento médio foi de 39,3meses (12 a 72 meses). A data da Ultima avaliacdo,
Dos 4 doentes que apresentaram défices endocrinoldgicos prévios a cirurgia, 2 mantiveram o0s
seus défices, 1 desenvolveu Diabetes Insipidus (DI) e outro ficou com pan-hipopituitarismo e DI.
0Os 2 doentes sem défices prévios a cirurgia ficaram com pan-hipopituitarismo e DI.

Conclusoes: Os craniofaringiomas apresentam a data de diagndstico uma alta prevaléncia de
défices endocrinoldgicos. No entanto, atendendo a cirurgia, os défices sdo ainda mais elevados
no periodo pos-cirdrgico, havendo necessidade de reposicdo hormonal ao longo da vida. O
centro do apetite, a nivel hipotalamico pode também ser afetado, reflectindo-se no aumento da
prevaléncia de obesidade.
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HIPERPLASIA CONGENITA DA SUPRA-RENAL:
EXPERIENCIA DE UMA UNIDADE DE ENDOCRINOLOGIA
PEDIATRICA

Raquel Almeida', Catarina Maia?, Andreia Teles®, Ana Luisa Leite®, Rosa Campos?®

1 Interna de formagdo especifica em Endocrinologia do Centro Hospitalar do Porto; 2 Interna de formagéo especifica em Pediatria
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Introdugdo: O termo hiperplasia congénita da supra-renal (HCSR) designa um grupo de doengas
genéticas que envolve as enzimas da hiossintese do cortisol. As manifestac@es clinicas dependem
do nivel de bloqueio enzimatico e a gravidade da doenca depende do grau de actividade
enzimatica. Nas formas ditas “ndo classicas” a actividade enzimatica podera ser suficiente
para manter uma producdo glico e mineralocorticoide adequada, sendo a apresentacéo clinica
muito varidvel, desde a auséncia completa de sintomas, a presenca de um ou varios sinais de
hiperandrogenismo e/ou crescimento infantil acelerado com fusdo epifisaria precoce e baixa
estatura final. A introducdo de terapéutica esta indicada nos casos sintomaticos mas néo é
consensual fazé-lo com o intuito de promover o crescimento.

Objectivos: Avaliar a apresentacéo clinica, crescimento e controlo metabolico de um grupo de
criangas com HCSR.

Métodos: Estudo retrospetivo realizado através da consulta dos processos clinicos das criangas
com diagndstico de HCSR acompanhadas na consulta de Endocrinologia Pediatrica do CHVNGE
entre 1999-2014.

Resultados: Foram identificadas 16 criancas com diagndstico de HCSR, 11 (68.8%) das quais
pertencentes ao sexo feminino. A idade de apresentagdo variou entre 15 dias e 13 anos. Dois
casos apresentaram a forma classica: uma menina com hipertrofia do clitéris € um menino
com a forma perdedora de sal. Os restantes casos -HCSR néo classica- apresentaram-se com
aceleragdo do crescimento e pubarca precoce (8 casos), puberdade precoce (4 casos) e hirsutismo
(dois casos). Trés criancas perderam-se do seguimento. Das 13 restantes, 9 (69.2%) iniciaram
iniciaram tratamento com glucocorticoides tendo as restantes permanecido em vigilancia. Cinco
das criangas acompanhadas ja atingiram a idade adulta, trés das quais atingiram estatura igual
ou superior a estatura familiar prevista. As duas criangas com compromisso da estatura final,
tinham realizado tratamento com glucocorticdides até ao final dos crescimento. Atualmente
mantém-se oito criangas em seguimento na consulta de endocrinologia pediatrica (mediana de
idades de 11 anos), cinco das quais estdo medicadas com glucocorticoides apresentando uma
evolucdo adequada dos sinais pubertrios e uma aparente boa recuperacdo da estatura tendo
em conta a evolugdo da idade 6ssea.

Discussdo e conclusdo: A forma ndo classica da deficiéncia de 21 hidroxilase corresponde
a uma das doencas autossdmicas recessivas mais frequentes com uma prevaléncia que varia
de acordo com a raga e etnia mas que pode alcangar 0s 4%. Encontra-se muito provavelmente
subdiagnosticada, principalmente no sexo masculino, mas o seu diagnostico podera ter
repercussOes futuras, nomeadamente em termos de fertilidade e aconselhamento genético. A
nossa série mostra que com a vigilancia e tratamento médicos adequados as criangas com
HCSR tém capacidade de apresentar um crescimento e puberdade normais.
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INSUFICIIAEN,CIA CORTICOSUPRARENAL AGUDA
— CASO CLINICO
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Introducgdo: A insuficiéncia corticosuprarenal € uma doenca endocrina rara, caracterizada pela
diminui¢do dos niveis séricos de glucocorticéides. Pode ser primaria, em que a destruigéo
auto-imune das glandulas suprarenais é a causa mais frequente, ou secundaria a alteragées
das estruturas hipotalamo-hipofisarias. As manifestagdes clinicas podem ser muito subtis,
requerendo um alto grau de suspei¢ao para o seu diagndstico.

Caso clinico: Adolescente do sexo masculino, de 16 anos, com diagnéstico de perturbacao do
comportamento alimentar do tipo restritivo, com perda de 20% do peso no Ultimo ano, recorreu
a0 servigo de urgéncia por anorexia, cansaco, dores musculares na regido lombar € membros
superiores e inferiores associada a diminuig&o da forga muscular com uma semana de evolugao.
Ao exame objetivo verificou-se hiperpigmentagao cutdneo-mucosa e sinais de desidratagao. Fez
avaliagdo analitica que revelou hiponatrémia (125 mmol/L), hipercaliémia (5,13mmol/L), sem
acidose, elevagéo de GPK (668 UI/L), presenca de mioglobina na urina; elevacio de ACTH (>
1250pg/mL) e diminui¢do do cortisol (<1ug/dL), elevagdo da renina (8785 pU/mL) e diminuigdo
da aldosterona (37,4pg/mL). Diagnosticada insuficiéncia corticosuprarenal aguda, tendo feito
correcdo de desequilibrios eletroliticos e iniciado hidrocortisona em doses elevadas, associada
a fludrocortisona, com melhoria da sintomatologia. Da investigacdo realizada é de salientar:
ecografia renal e suprarenal sem alteracdes e anticorpos anti-glandula supra-renal positivos,
sem outros auto-anticorpos positivos, pelo que foi feito o diagndstico definitivo de insuficiéncia
corticosuprarenal aguda primaria auto-imune. Ao terceiro dia de terapéutica ja apresentava
normalizacéo laboratorial.

Comentarios/Conclusdo: Os autores alertam para a clinica subtil de insuficiéncia
corticosuprarenal. Este caso foi confundido com uma perturbagdo do comportamento alimentar,
associando-se a rabdomiolise, que reverteu com o tratamento da insuficiéncia corticosuprarenal.
De realgar que a insuficiéncia corticosuprarenal aguda é potencialmente fatal, devido ao
compromisso hemodindmico e a hipercaliémia.
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C13 AVALIAGAO DA SENSIBILIDADE A HIPOGLICEMIA
NUMA POPULACAOQ PEDIATRICA — ESTUDO PROSPETIVO
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Introducdo: A diminuicdo da sensibilidade a hipoglicémia (DSH) em doentes com Diabetes
mellitus tipo 1 (DM1) compromete a identificagdo precoce e tratamento atempado da
hipoglicémia, levando ao aumento do risco de ocorréncia de eventos graves. A sua prevaléncia
¢ desconhecida em idade pediatrica.

Objectivo: Avaliagdo do estado de sensibilidade a hipoglicémia num grupo de criancas e
adolescentes com o diagnostico de DM1, em seguimento na consulta de Endocrinologia
Pediatrica de um hospital terciario.

Material e métodos: Estudo transversal descritivo analitico, desenvolvido entre fevereiro e maio
de 2015 (3 meses). Inclusdo de doentes com DM1 ha pelo menos 6 meses e com idades
entre 0s seis e 0s 18 anos. Aplicacdo de um questiondrio validado para idade pedidtrica para
identificacdo de doentes com DSH.

Resultados: Os questionarios foram completados por 60 doentes (40,3% do total de doentes
em seguimento). A amostra apresenta uma idade média de 13,2 anos e um predominio do
sexo feminino (55%). A DSH verificou-se em 83,3%. Os doentes com DSH tiveram um inicio
da doenca numa idade mais precoce (P <0,05), mais anos de doenga (P <0,05) e médias
de Hemoglobina A1C mais baixas nas duas consultas prévias (P <0,05). Ndo foi encontrada
diferenca estatisticamente significativa da sensibilidade & hipoglicémia entre os doentes com
administragdo continua (bomba de insulina) e aqueles com esquema de multiplas administracoes
de insulina. Registaram-se 21 episddios de hipoglicémia grave/ severa que ndo foram mais
frequentes no grupo com DSH.

Discusséao: Verificamos na nossa amostra uma percentagem de doentes com DSH superior ao
descrito na literatura. Os factores associados ao desenvolvimento de DSH foram coincidentes
com os reportados noutras series. A aplicagéo deste questionario constituiu uma importante
forma de rastreio da DSH, permtindo a identificagdo dos doentes em risco. Apesar das novas
modalidades terapéuticas, da intensificagdo dos regimes de insulina e da formagéo proporcionada
aos doentes, ha ainda um importante caminho a percorrer na prevengdo da hipoglicémia.
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TRATAMENTO DA CETOACIDOSE DJABETICA
NO EPISODIO INAUGURAL: EXPERIENCIA DUM CENTRO
TERCIARIO (2004-2014)
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Introducdo: A cetoacidose diabética (CAD) € uma emergéncia endocrina. O seu tratamento,
nomeadamente a reposicao hidroelectrolitica e a dose de insulina, é ainda controverso.

Objectivos: Avaliar a eficacia e a seguranca do tratamento da CDA. O nosso protocolo consiste
na rehidratagdo com soro fisiologico nas primeiras 2 horas, seguido pela perfusdo de insulina
(0.1U/kg/h) associada a NaCl a 0.45% com glicose a 5%. A substituicdo de potassio ¢ efectuada
com fosfato monopotassico nas primeiras 12h.

Métodos: Estudo retrospectivo incluindo criancas e adolescentes com CAD moderada a grave
no episodio inaugural de DM1, observadas desde 2004. Dados analisados: dose de perfusdo de
insulina, glicémia, pH, osmolaridade, sédio corrigido, potassio e fosfato ao longo das primeiras
12h. Andlise estatistica com SPSS21 (p<0,05).

Resultados: Foram admitidos 142 novos casos de DM1, 38 com CAD, sendo 22 CAD
moderada a grave; 15(68.2%) do sexo feminino e 11(50%) CAD grave. A idade média a data
de diagnéstico foi de 8.5+3.8anos. A admissdo, a média da glicémia foi 528+138mg/dL,
osmolaridade 310+12mosm/kg, sddio corrigido 146=5mmol/L, de potassio 4.5+0.73mmol/L e
de fosfato 1.5+0.5mmol/L. A dose média da perfusdo de insulina no inicio do tratamento foi de
0.08+0.03U/kg/h. Ao longo das primeiras 12h, a média do aporte de glicose foi de 4.3+1.3gr/
U/h, de potassio foi de 0.13+0.04mmol/kg/h, de sodio 0.33+0.1mmol/kg/h e de fosfato de
0.06=0.02mmol/kg/h. Ocorreu hipocaliémia (<3.5mmol/L) em 10(45%) casos e hipofosfatémia
(<0.9mmol/L) em 8(36%) dos casos. Ndo houve casos de hipocalcémia ou edema cerebral.
Houve diferenca significativa ao longo das 12h relativamente a glicémia, pH, sddio corrigido e
osmolaridade (p<0.0001). Houve variacdo significativa da caliémia, com descida nas primeiras
4h e elevagdo a partir da 82h. Ocorreu ao longo das primeiras 8h, uma descida ndo significativa
do sddio.

Conclusodes: 0 nosso protocolo permitiu o tratamento seguro da CAD no episodio inaugural,
com correcgdo gradual da desidratagdo e da acidose, e sem complicagées. Deve ser aumentado
0 aporte de potassio e de sddio nas primeiras 4-8h de tratamento.
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Introdugdo: A abordagem terapéutica da diabetes mellitus tipo 1 (DM1) é complexa, sendo
essencial a otimizagdo do controlo metabdlico para a prevencdo das suas potenciais
complicagdes. O uso do sistema de aconselhamento de bdlus (SAB) de insulina pode contribuir
para a melhoria do controlo da doenca.

Objetivos: Caracterizar as criangas e adolescentes com DM1 que utilizam o SAB de insulina e
avaliar 0 seu impacto no controlo metabdlico.

Metodologia: Andlise retrospetiva e analitica dos doentes com DM1 a utilizar o Accu-check®
Aviva Expert, seguidos em consulta de Endocrinologia e de Diabetologia Pediatrica de dois
Hospitais da Regido Minho, pertencentes ao mesmo Centro de Tratamento. Foram avaliadas
varidveis sociodemogréficas e clinicas antes e apos o uso do sistema. Considerou-se um bom
controlo metabdlico um valor de HbA1c < 7,5%.

Resultados: Dos 174 doentes com DM1 seguidos em consulta, 37 (21,6%) colocaram o
sistema Accu-check® Aviva Expert, tendo sido excluidos 4 por curto seguimento (inferior a 1
més). Obteve-se uma amostra total de 33 doentes (60,6% do sexo masculino), com idades
compreendidas entre 0s 3 e 0s 18 anos (idade média de 11,7 + 3,5 anos). Apresentavam
uma mediana de duragdo da doenca de 4 anos (variando de 0,3 a 13 anos). Cerca de 3/4 dos
casos (72,7%) utilizava o Accu-check® Aviva Expert ha mais de 6 meses (mediana 11 meses).
A mediana da HbA1c antes da colocagdo do SAB foi 8,4%. Nos tempos analisados, observou-
se uma diminuicdo constante da HbA1c em relagdo ao valor inicial da sua mediana, apos 1
més 7,9%, 3 meses 8,1% e 6 meses 8,2%, mas verificando-se uma maior descida aos 12
meses de seguimento (de 8,4% para 7,8%). No entanto, ndo houve diferencas estatisticamente
significativas entre a HbA1c prévia e apo6s a utilizagdo do sistema (p=0,476). Aos 6 meses,
verificou-se que, o indice de massa corporal era significativamente superior ao valor inicial (20
versus 18,5 kg/m?, p=0,005). Aos 12 meses de seguimento, constatou-se de forma significativa,
um aumento das necessidades diarias de insulina (0,84 versus 1,0 U/kg/dia, p=0,007) e uma
reducéo do seu fator de sensibilidade (42 versus 33, p=0,022).

Conclusdo: No presente estudo, mais de metade (51,5%) obteve uma melhoria dos valores
iniciais de HbA1c. Contudo, apesar de se ter verificado uma descida da HbA1c em 0,6% aos
12 meses, ndo ficou claro o real impacto do SAB no controlo metabdlico, eventualmente devido
ao curto espago de seguimento e ao nimero da amostra. Assim, torna-se fundamental a
continuacdo do estudo e a revisdo da sua correta utilizagdo na pratica clinica.

Palavras-chave: Diabetes mellitus tipo 1, Sistema de aconselhamento de bélus, Controlo
metabdlico, HbA1c
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EXPERIENQIA DE TRES MESES COM O PRIMEIRO SISTEMA
DE INFUSAQ CONTINUA SUBCUTANEA DE INSULINA COM
PREVISAQO E PREVENCAQ DE HIPOGLICEMIAS

Sofia Martins, Susana Carvalho, Olinda Marques, Ana Antunes
Servigo de Endocrinologia do Hospital de Braga. Unidade de Endocrinologia e Diabetologia Peditrica do Hospital de Braga

Introducdo: As hipoglicemias constituem a principal preocupacdo dos familiares das criangas
com Diabetes mellitus tipo 1 (DM1) em tratamento com insulinoterapia funcional, constituindo
por vezes um obstaculo ao adequado controlo metabdlico. O desejo de um sistema de infusdo
continua (SISCI) com monitorizagdo continua da glicemia em tempo real e capacidade de detetar
uma possivel hipoglicemia prevenindo a sua ocorréncia é agora uma realidade. Pretende-se
partilhar a experiencia clinica com o primeiro SISCI deste tipo recentemente colocado.

Descricéo do caso: Crianga de 9 anos do sexo masculino com diagnéstico de DM1 em Junho de
2015 com anticorpos anti insulina positivos e hemoglobina glicosilada de 14,5% ao diagnéstico,
cujos pais pretenderam desde o inicio adquirir um SISCI com monitorizagdo continua da glicemia
que Ihe foi colocado um més apos o diagnostico.

Foi efetuada a escolha e aquisicdo pelos pais do SISCI MiniMed 640G com SmartGuard®
observando-se desde o inicio 0 uso continuo da mesma, nunca sendo retirada mesmo em
contacto com a agua. Este sistema esta programado para suspender a administragdo de
insulina 30 minutos antes de uma possivel hipoglicemia, mas reiniciando automaticamente a
administragdo da insulina ap6s a subida da glicemia (podendo permanecer suspenso até um
tempo maximo de duas horas). Sinaliza também a possivel ocorréncia de uma hiperglicemia.

Ao longo destes trés meses verificou-se 0 uso continuo do sensor colocado no abdomen, tendo
sido efetuadas calibragdes do sensor através da medicdo da glicemia capilar as 0, 3h, 6 h e
depois de 12 em 12 h, a longevidade do sensor teoricamente de 6 dias, ndo se verificou em
todos 0s sensores neste caso.

Observou-se uma melhoria gradual do controlo metabdlico tendo atualmente uma hemoglobina
glicosilada de 7,6% (Affinion®) com uma dose diaria total de insulina media de 14,6 unidades
(59% bolus e 41% basal), 0,44 U/kg/dia, comparou-se a media de 12 semanas da glicemia
capilar efetuada no glicometro de 177 mg/dl (505 medices) e a e a media da glicemia do
sensor 152 mg/dl (22.034 medicoes)

Neste espaco de tempo foram sinalizadas 18 hipoglicemias no sensor, 10 sem correspondéncia
no glicémetro, ocorrendo um tempo médio de 2 h e 59 min de suspensdo da administragdo de
insulina diariamente.

Conclusao: Ao longo destes 3 meses detetaram-se menos de 1% de hipoglicemias pelo sensor,
mais de metade delas sem correspondéncia no glicometro. Observa-se uma diferenca média
de apenas 20mg/dl entre a glicemia medida pelo sensor e a glicemia capilar, correspondendo
esta ultima ao valor de hemoglobina glicosilada atual. Esta diferenca, o tempo de suspenséo de
administracdo de insulina didrio e a longevidade dos sensores poderd estar na base de ainda
ndo se ter atingido uma hemoglobina A1c <7,5%, apesar ainda do pouco tempo de evolugao.
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C17 SI'NDROME DE STICKLER ASSOCIADA
A DIABETES MELLITUS TIPO 1

Lia Ferreira', Maria Joao Oliveira?, Teresa Borges?, Maria Helena Cardoso’
1 Servigo de Endocrinologia, Centro Hospitalar do Porto; 2 Servigo Pediatria, Centro Hospitalar do Porto.

Introdugdo: A sindrome de Stickler ¢ uma doenga hereditaria do tecido conjuntivo, transmitida
de modo autossémico dominante, caracterizada por malformagdes auditivas, orofaciais, oculares
e esqueléticas. E uma sindrome geneticamente heterogénea e esté associada a mutagées em
pelo menos um dos trés genes que codificam os colagénios que compdem o tecido conjuntivo:
COL2A1, COL11A1 e COL11A2.

Caso Clinico: Rapariga com 13 anos, com antecedentes de Diabetes Mellitus tipo 1, sob
terapia com perfusdo subcutanea continua de insulina, com bom controlo metabolico e catarata
congénita no olho esquerdo, submetida a intervengdo cirdrgica aos cinco anos de idade.
Refere quadro com cerca de dois anos de evolugdo de queixas &lgicas, a nivel dos membros
inferiores e superiores, nas articulagdes dos tornozelos, joelhos e maos, bilaterais, mais intensas
apos periodos de imobilizagdo e associadas a rigidez matinal. Ao exame objetivo apresentava
facies em lua-cheia, micrognatia, baixa implantagdo do cabelo e dos pavilhdes auriculares,
camptodactilia do 3°, 4° e 5° dedos de ambas as méos e do 2° e 3° dedos de ambos 0s pés, com
clinodactilia do 4° dedo do pé esquerdo e ainda cubito e joelhos valgos. N&o apresentava sinais
de edema articular. Efetuou estudo ecografico dos joelhos e cotovelos que excluiu derrame intra
ou peri-articular e RX do esqueleto que documentou: acentuagéo do valgismo dos cotovelos e
das tibias, deformidade em flexdo das articulagdes interfalangicas proximais do 4° e 5° dedos
esquerdos e deformidade em extensdo da articulagdo metacarpofalangica do 5° dedo esquerdo
e acentuado graus de valgismo das articulagdes metatarso-falangicas dos trés primeiros dedos
dos pés. Perante estas alteracdes foi referenciada a consulta de genética, onde foi realizou
estudo genético, que confirmou tratar-se de uma sindrome de Stickler.

Discussdo: A sindrome de Stickler é clinicamente muito heterogénea, dificultando o seu
diagnastico. Do conhecimento dos autores este é o primeiro caso descrito na literatura de
associacdo entre Diabetes Mellitus tipo 1 e Sindrome de Stickler.
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TERAPEU'[ICA COM “BOMBA” DE INSULINA NA DIABETES:
A EXPERIENCIA DE UM CENTRO TERCIARIO

Beatriz Fraga'?; Filipa Durdo'; Andreia Martins'?; Brigida Robalo'; Carla Pereiral; Lurdes
Sampaio’
1 Unidade Endocrinologia, Servico de Pediatria Médica, Departamento de Pediatria, Hospital de Santa Maria-CHLN, Centro

Académico de Medicina de Lisboa; 2 Departamento da Mulher e da Crianga, Hospital do Divino Espirito Santo de Ponta Delgada,
EPE, Sdo Miguel (Acores); 3 Departamento de Pediatria, Hospital Fernando da Fonseca.

Introducdo: A Diabetes Mellitus (DM) tipo 1 € uma das doencgas cronicas mais frequentes em
idade pedidtrica. A administragdo de insulina constitui a principal medida terapéutica, para além
da implementagdo de habitos de vida saudavel. A introducdo de esquemas de insulinoterapia
intensiva com utilizacao de sistemas de perfusao subcutanea continua tem permitido um melhor
controlo metabolico e uma melhor qualidade de vida.

Métodos: Estudo retrospetivo com consulta de processo clinico das criangas com Diabetes Mellitus
sob tratamento com bomba de insulina, seguidas na Unidade de Endocrinologia Pediatrica do
Centro Hospitalar Lisboa Norte (CHLN). A andlise dos dados foi efetuada em Excel® 2010.

Resultados: Obteve-se uma amostra total de 46 criangas com “bomba” de insulina colocada no
CHLN, 7 das quais com seguimento noutros hospitais. A maioria das criangas foi diagnosticada
com DM tipo 1, havendo 1 caso com DM tipo Il e outro associado a Fibrose Quistica. Em 3 casos
verificaram-se antecedentes familiares de DM tipo 1. A idade média do diagndstico foi aos 4,3
anos (min:0,8; max:12,3) sendo a idade média de colocagdo da “bomba” aos 6,8 anos (min:0,9;
max:18,9). Os sistemas de perfusdo continua de insulina foram fornecidos pelo sistema nacional de
salide em 36 casos, sendo adquiridos pelos pais nos restantes casos. Quanto as comorbilidades,
4 casos sdo portadores de tiroidite, 3 de doenca celiaca e 2 de asma, surgindo outros casos
com trissomia 21, doenca renal cronica, fibrose quistica, epilepsia e lipodistrofia. A maioria dos
casos (74%) encontrava-se sob esquema de insulinoterapia intensivo previamente a colocagéo
do sistema. As indicagdes para colocagdo da bomba foram: HoA1C>7% (34), variabilidade de
glicémias (27), necessidade de pequenas doses de insulina (13), hipoglicemias sem prodromo (5)
e fendmeno de alvorada (2). Foi realizada a andlise da evolugdo dos valores de HbA1c ao longo
do tempo, verificando-se uma descida do valor médio da HbA1c de 8.7% (pré-bomba) para 8,3%
apds 2 anos. A evolugdo dos valores médios de HgA1c foi varidvel nos anos seguintes, sendo
de 8% apds 8 anos de seguimento. Verificou-se o surgimento de algumas complicactes apds
colocagao da bomba como avaria técnica (6), defeitos do cateter (2), infecéo local (1) e lipodistrofia
grave (1). De referir ainda a retirada da bomba em 3 casos por ma adaptacdo a mesma.

Conclusdo: A principal indicagdo para colocacdo de bomba de insulina foi 0 mau controlo
metabolico, sendo a taxa de complicagdes relacionadas com a utilizagdo da mesma baixa.
Apesar da utilizagdo de “bomba” de insulina permitir um melhor controlo metabdlico e uma
melhor qualidade de vida, o atingimento de glicémias e HbA1C alvo continua a constituir um
desafio para criangas, pais e prestadores de cuidados de saude. Salienta-se a importancia de
um seguimento regular por uma equipa multidisciplinar para reforgo de ensinos e promogao de
habitos de vida sauddveis.

Palavras-chave: Diabetes Mellitus (DM); Consulta de endocrinologia pediatrica; Centro Hospitalar
Lisboa-Norte (CHLN)
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