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PATOLOGIA TIROIDEIA NO SERVICO DE URGENCIA
- UM CASO DE CARDIOMIOPATIA TIREOTOXICA

Arruda A.', Soares M.R.", Anselmo J.2, Gomes F.", César R.?
1 Servigo de Pediatria do Hospital do Divino Espirito Santo, EPER; 2 Servico de Endocrinologia e Nutricdo do Hospital do Divino Espirito Santo, EPER

INTRODUGAO: A doenca de Graves € a causa mais comum de tireotoxicose em criangas e adolescentes. A cardiomiopatia € a apresentagéo
inicial em aproximadamente 6% dos doentes com hipertiroidismo mas menos de 1% desenvolve cardiomiopatia dilatada com disfungo sistdlica
do ventriculo esquerdo.

CASO CLINICO: Adolescente do sexo feminino, de 14 anos de idade, filha de pais consanguineos, com antecedente pessoal de situs inver-
sus totalis e antecedentes familiares de mée com patologia tiroideia, foi observada no Servigo de Urgéncia por dor tordcica retro-esternal de
caracteristicas pleuriticas com dois dias de evolug&o. A doente referia perda de peso, palpitagdes e cansaco facil com um més de evolugdo. Ao
exame objetivo, taquicérdica (118 bpm) mas apirética e normotensa. Auscultagdo cardio-pulmonar sem alteragdes. Sem ingurgitamento vascular
cervical e sem edema periférico. Radiografia de térax pdstero-anterior em ortostatismo confirmou dextrocardia sem outras alteragdes. Quatro
horas apds a admissao, a adolescente iniciou quadro subito de dificuldade respiratdria associada a dessaturacéo periférica de oxigénio para 80%
em ar ambiente e fervores crepitantes a auscultagdo dos dois tercos inferiores de ambos 0s hemitoraces pulmonares. Repetiu radiografia torax
que evidenciou congestao pulmonar venosa. Analiticamente apresentou uma elevagdo dos marcadores cardiacos (creatinaquinase total de 1091
U/L com 181 U/L da fragdo mb, troponina | de 21.794 ug/dl e posteriormente, NT-pro BNP de 3569 pg/ml). Eletrocardiograma com taquicardia
sinusal (122 bpm), elevagao do segmento ST nas derivagdes V4R a V6R. Ecocardiograma revelou cdmaras cardiacas ndo dilatadas e com fungao
conservada, insuficiéncia mitral ligeira a moderada e auséncia de derrame pericérdico. Foi medicada com 02 suplementar, analgesia e furose-
mida. Ja em internamento foi-Ihe diagnosticado hipertiroidismo primdrio por doenga de Graves (T3 Livre de 14,96 pg/ml, T4 Livre 4,19 ng/dl e
TSH 0,004 uUl/mL, anticorpos anti- recetores TSH 8,85 U/I, anticorpos anti-TPO de 242,10 Ul/mL e anti-TG >500 UI/ml). Ecografia tiroideia com
glandula de dimensbes normais, hipoecogenicidade difusa e aumento da vascularizagdo. Foi medicada com carvedilol e tiamazol 30 mg/dia. Nos
dias seguintes ao inicio da terapéutica verificou-se melhoria clinica, nomeadamente, a doente ficou eupneica, com saturaces de 02 adequadas
em ar ambiente e sem alteracOes a auscultagdo pulmonar. Alta hospitalar ao nono dia de internamento, clinicamente bem, com niveis de T4 de
2,24 ng/dl e de TSH de 0,005 uUl/ml medicada com tiamazol 30 mg/dia e carvedilol.

DISCUSSAO: O caso clinico apresentado demonstra a importancia de considerar o hipertiroidismo no diagndstico diferencial de uma cardiomio-
patia de etiologia desconhecida, particularmente no doente jovem e sem fatores de risco cardiovasculares conhecidos. Sdo necessarios mais
estudos para determinar a epidemiologia, os critérios de diagndstico e a abordagem terapéutica da cardiomiopatia tireotoxica.

RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO HEREDITARIO
- APROPOSITO DE UM CASO CLIiNICO

Daniela Magalhaes'23, Cintia Castro-Correia?*, Carla Costa?“, Rita Santos Silva?*, Manuel Fontoura?*

1 Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo do Centro Hospitalar de Séo Jodo EPE, Porto, Portugal; 2 Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, Porto, Portugal; 3 Instituto de
Investigacdo e Inovagdo em Sadde, Universidade do Porto, Portugal; 4 Servico de Pediatria do Centro Hospitalar de Sdo Jodo EPE, Porto, Portugal

INTRODU(}[\O: Baixa estatura, deformidades esqueléticas e sinais radiologicos de raquitismo e osteomalacia sdo achados fenotipicos caracte-
risticos do raquitismo hipofosfatémico. A forma hereditaria mais comum é a dominante ligada ao X, causada por mutagdes com perda de fungdo
do gene PHEX. Esta patologia caracteriza-se por elevados niveis circulantes de FGF23 com consequente hipofosfatemia secundaria a espoliagdo
renal de fosfato aumentada e 1,25-(OH),-VitD inapropriadamente normal ou diminuida. A hipofosfatemia € o sinal mais precoce e esté habitual-
mente presente imediatamente apos o nascimento. O tratamento ndo tem como objetivo normalizar as concentragtes séricas de fosfato mas
antes aumentar a velocidade de crescimento e prevenir ou melhorar as deformidades esqueléticas e radiograficas.

CASO CLINICO: Menina de 2 anos e 2 meses enviada & consulta de Endocrinologia Pediatrica por alteragdes esqueléticas dos membros infe-
riores sugestivas de raquitismo. Como antecedentes pessoais de realgar antropometria ao nascimento de 3040 gr (PC 25) e 51 cm (PC 75) e
marcha com inicio aos 16 meses. Efetuou suplementagdo com 600Ul/dia de vitaminaD no primeiro ano de vida. Histdria familiar de raquitismo
hipofosfatémico no pai. A avaliagdo com peso 12,420 kg (PC 50) e comprimento 81,5 cm (<PC 5). Apresentava joelhos varos com claudicagéo da
marcha e base alargada. O estudo analitico documentou hipofosfatemia de 2,5 mg/dL (VR 4,0-6,5), célcio ionizado 2,56 mEg/L (VR 2,26-2,64),
PTH 49,8 pg/mL (VR 10,0-65,0), FA 723 U/L (VR 108-317), 25-0H-VitD 29 ng/mL (VR >30), razdes urinarias calcio/creatinina 76 mg/g (VR
9-328) e fosforo/creatinina 2153 mg/g (VR 111-927). O estudo radiografico da méo e punho documentou alargamento, irregularidade e escle-
rose das metafises sugestivos de raquitismo. A idade 6ssea era coincidente com a idade cronoldgica. O estudo genético confirmou o diagnéstico
de raquitismo hipofosfatémico ligado ao X. Foi iniciada terapéutica com calcitriol 0,25 pg bid e solugdo de Joulie 2,5 mL de 6/6h.

CONCLUSAQ: A desaceleragdo do crescimento € o raquitismo que caracterizam o raquitismo hipofosfatémico ligado ao X t&m inicio nos primei-
ros dois anos de vida, quando a velocidade de crescimento € fisiologicamente méxima. O tratamento dirigido deve ser iniciado precocemente
de forma a evitar que os sinais fenotipicos da doenca se tornem evidentes. Contudo, os efeitos do tratamento no crescimento longitudinal sdo
frequentemente dececionantes e muitos mantém-se mesmo refratarios a terapéutica. Esta patologia exige reavaliagdo periodica, ndo so para
avaliacdo da eficacia terapéutica, mas também para evitar potenciais complicagdes da mesma, nomeadamente hipercalcemia, hipercalcitria,
nefrocalcinose e hiperparatiroidismo secundario.
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HIPERPARATIROIDISMO PRIMARIO EM IDADE JOVEM
- DIFICULDADES NO DIAGNOSTICO

Diana Oliveira’, Luis Cardoso’, Diana Catarino’, Diana Martins', Adriana Lages', Mara Ventura', Nelson Cunha’, Bernardo Marques?,
Lucia Fadiga', Sandra Paiva', Francisco Carrilho'
1 Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, EPE; 2 Servigo de Endocrinologia, Instituto Portugués de Oncologia de Coimbra FG, EPE

INTRODUGAO: O hiperparatiroidismo primario é incomum em criangas e adolescentes. Habitualmente resulta de um adenoma da paratiroide,
cujo aspeto ecografico é de lesdo ovalada hipoecogénica e homogénea, podendo simular um nédulo da tiroide sobretudo se intratiroideu. Se
submetido a citologia aspirativa por agulha fina (CAAF), o diagndstico diferencial com nddulo folicular da tiroide pode ser impossivel.

CASO CLINICO: Adolescente seguida em consulta de Endocrinologia desde os 16 anos por “nddulo da tiroide” inicialmente com 3.8cm de maior
didmetro, misto, com citologia aspirativa por agulha fina (CAAF) em 2013 compativel com nddulo coloide. Fungdo tiroideia normal, anticorpos
anti-tiroperoxidase positivos. Referia episodios de lipotimia, nauseas e vomitos, associados a periodos de maior calor, também desde os 16
anos, em estudo em consulta de Neurologia. Sem outros antecedentes pessoais de relevo. Antecedentes familiares de litiase renal (pai e tio
paterno). Repetiu CAAF em 2016, visualizados linfdcitos e auséncia de células tiroideias (Bethesda IV — Suspeito). Em 2017 realizada CAAF de
“nodulo maioritariamente quistico, contactando com o contorno inferior do istmo e mobilizando-se em conjunto com a tiroide, com 3x2,8x2 cm”.
Por suspeita de se tratar de paratiroide, realizado doseamento de paratormona (PTH) no lavado da agulha, com resultado de 766886 pg/mL. O
resultado citologico foi de “tumor folicular/ paratiroide”. Cintigrafia das paratiroides com sestamibi-Tc99m compativel com paratiroide hiperfun-
cionante inferior direita. Analiticamente PTH 266 pg/mL, célcio 12,7 mg/dL, fosfato 2,4mg/dL, com 25-0H-vitamina D e fungdo renal normal.
Sem litiase renal em ecografia. Realizou rastreio bioquimico de Neoplasia Enddcrina Multipla 1 (NEM1), que foi negativo. Aguarda resultado de
estudo genético para orientago cirurgica.

DISCUSSAO E CONCLUSAQ: No caso apresentado, a suspeita clinica e ecografica mais precoce poderia ter permitido um doseamento de calcio
e assim um diagnéstico e tratamento mais atempado do hiperparatiroidismo primario. Os adenomas da paratiroide com alguma frequéncia sdo
erradamente diagnosticados por CAAF como lesdes foliculares da tiroide. A hipercalcemia é uma pista importante para o diagnéstico correto,
devendo ser avaliada se existirem dvidas quanto a origem tiroideia de lesdes nodulares identificadas em ecografia. Perante um caso de hiper-
paratiroidismo primario em idade jovem a suspeita de alteragdes genéticas deve ser colocada. A historia familiar de litiase renal poderia favorecer
a hipotese de NEM1; apesar da auséncia de antecedentes pessoais ou familiares de lesdes da mandibula, a possibilidade de mutagao do gene
CDC73 ndo pode ser excluida. Assim, a identificagdo de mutaces patogénicas permitira o rastreio e detecéo precoce de tumores associados as
formas sindrémicas de hiperparatiroidismo.

CARCINOMA PAPILAR DA TIROIDE: DIAGNOSTICO
A0S 13 ANOS DE IDADE

Diana Catarino’, Cristina Ribeiro, Diana Oliveira', Diana Martins', Mara Ventura', Adriana Lages', Nelson Cunha', Lucia Fadiga',
Bernardo Marques?, Alice Mirante®, Francisco Carrilho'
1 Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo- Centro Hospitalar e Universitério de Coimbra; 2 Servico de Endocrinologia - IPO de Coimbra; 3 Hospital Pediatrico de Coimbra

INTRODUGAO: O carcinoma da tirdide é menos frequente nas criangas e adolescentes, comparativamente com a idade adulta, com uma
incidéncia anual de aproximadamente 4-5/100 000 casos. Em particular na idade pediatrica, o carcinoma da tirdide € mais comum no sexo
feminino e na adolescéncia, sendo nestes casos a segunda neoplasia mais comum. Tém maior taxa de metastizagao e recorréncia, no entanto, 0
Seu prognostico é excelente, com sobrevida de 95% aos 20-30 anos de follow up. O tratamento de primeira linha € a cirurgia, em alguns casos
seguido de terapéutica com iodo 131.

CASO CLINICO: Sexo masculino, 15 anos de idade, sem antecedentes pessoais relevantes. Histéria de aparecimento de tumefaco laterocervical
direita, ha cerca de dois anos. Durante o estudo etiologico, realizou TC tor4cica que mostrou micronddulos pulmonares bilaterais compativeis com
extensa metastizacao; e citologia aspirativa de nodulo da tirdide e de adenopatias cervicais, cuja anatomia patoldgica evidenciou um carcinoma
papilar da tirdide com metastizagdo ganglionar. O estudo analitico revelou valores de T4L de 1.10 ng/dL (0.75-1.27ng/dL) e de TSH de 4.69
mU/L (0.39-4.00mU/L).

Foi submetido a tiroidectomia total e esvaziamento ganglionar, a 3/12/2015, sem intercorréncias. Anatomia patoldgica: carcinoma papilar da tiréide,
variante classica, do lobo direito da tirdide, com extensdo ao istmo, com tamanho estimado de 2.7 cm, que intersecta a capsula da glandula e
superficialmente o tecido adiposo peritiroideu, com imagens de embolizagao venolinfatica; metastizagdo de seis de sete ganglios do compartimento
cervical lateral direito; metastizacdo em trés ganglios do compartimento ganglionar central anterior € infiliracéo direita deste compartimento pela
neoplasia invasora papilar tiroideia - pTNM —T2 N1b; LVI, AJCC — | (se MO0). Foi transferido para o Servigo de Endocrinologia do CHUC.

Realizou trés terapéuticas com 1131, num total de 385 mCi. Apds a 12 terapéutica mantinha extensa metastizagdo pulmonar difusa bilateral e
metastizagdo ganglionar supraclavicular esquerda e lateraocervical direita; apos a 22 terapéutica verificou-se diminui¢do da captagdo pulmonar
e desaparecimento da metastase supraclavicular; e apds a 32 terapéutica houve desaparecimento da metastase ganglionar laterocervical,
mantendo no entanto metastizagao pulmonar difusa.

A melhoria cintigrafica, foi acompanhada de reducéo progressiva da Tg sob frenagéo da TSH com levotiroxina (527 ng/mL > 295 ng/mL > 147
ng/mL), bem como apos estimulagdo da TSH (256921 ng/mL > 14604 ng/mL > 2909 ng/mL), 0 que evidencia resposta positiva ao tratamento.

Neste momento esta medicado com levotiroxina 137mcg/dia, com bom estado geral. Ultima avaliag&o analitica (10/10/2017): Tg 147ng/mL, ac
anti-Tg negativos, TSH 0.008 mU/L (0.1-4.0mU/L), TAL 2.1 ng/dL (0.8-1.9ng/dL).
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DISCUSSAO/CONCLUSAO: O caso clinico apresentado demonstra a agressividade destes tumores em doentes muito jovens. No entanto, a boa
resposta & terapéutica confirma o bom prognéstico, habitualmente comum nestas situagdes. E de realcar a necessidade de manter terapéutica
com doses elevadas de levotiroxina, para manter a supressdo da TSH, até que se possa considerar a remissao. O follow-up deste doente sera
essencial, dada a possibilidade de recorréncia.

Apesar da evolugao favoravel, a situagdo ainda esta longe de se poder considerar livre de doenca, pelo que devera manter controlo apertado (3
em 3 meses, se possivel).

SINDROMES POLIGLANDULARES AUTOIMUNES - CASUiSTI’CA
DE 15 ANOS DE UMA UNIDADE DE ENDOCRINOLOGIA PEDIATRICA

Ivete Afonso’, Andreia A. Martins’, Catarina Viveiros', Patricia Santos?, Filipa Espada?, Marcelo Fonseca?
1 Servigo de Pediatria, Hospital Pedro Hispano; 2 Unidade de Endocrinologia Pediatrica, Hospital Pedro Hispano.

INTRODUGAO: As Sindromes Poliglandulares Autoimunes (SPA) sdo doencas raras, multifatoriais, caracterizadas pela associagdo de mdltiplos
distlrbios autoimunes e, em alguns casos, imunodeficiéncia. Os tipos 1 e 2 sdo considerados SPA major e habitualmente tém a doenca de
Addison como componente predominante. O tipo 3 é dividido em 4 subtipos conforme as doengas associadas a doenga autoimune da tiroide
(3A: Diabetes Mellitus tipo 1 (DM1), 3B: anemia perniciosa, 3C: vitiligo e/ou alopécia e/ou outra doenga autoimune; 3D: doencas do colagénio e
vasculite). O tipo 4 inclui associagdo de patologias autoimunes que ndo preenchem completamente os critérios das SPA 1-3. Recentemente, uma
nova classificagéo considera que os tipos 2,3 e 4 devem ser vistos como uma Unica sindrome, designada SPA tipo 2.

OBJETIVO: Caracterizar as SPA seguidas em Consulta Externa de Endocrinologia Pediatrica no Hospital Pedro Hispano.

MATERIAIS E METODOS: Estudo retrospetivo, descritivo e analitico, com reviséo dos processos clinicos de criangas/adolescentes com critérios
de SPA.

RESULTADOS: Os autores apresentam 26 criangas/adolescentes com critérios de SPA, 14 do sexo feminino (53,8%) e 12 do sexo masculino
(46,2%). A SPA predominante foi a 3 (77%) subtipo A (50%). Os restantes casos reuniam critérios de SPA tipo 4. A primeira manifestacdo da
doenca surgiu em média aos 8 anos, com o diagnostico de DM1 na maioria dos casos. A idade média do diagndstico de SPA foi aproximadamente
aos 12 anos (minimo 7 anos, com as associagdo DM1, tiroidite autoimune e vitiligo € maximo 17 anos com a associagao vitiligo e doenca de
Graves). Outras doencas autoimunes envolvidas foram a nefrite IUpica, a gastrite autoimune, a doenca celiaca e a espondiloartropatia HLA B27
positivo, havendo um caso com associacdo de DM1, artopatia e imunodeficiéncia.

DISCUSSAO: Nesta amostra, a SPA tipo 3 foi predominante, salientando-se a auséncia de casos do tipo 1, descritos na literatura como os mais
frequentes na infancia. Apesar da raridade destas sindromes, a associagdo entre doencas autoimunes e entre estas e imunodeficiéncias esta
bem estabelecida. Na presenca de uma endocrinopatia autoimune é fundamental estabelecer e seguir protocolos de rastreio de forma a evitar
as complicaces graves muitas vezes associadas a estas doencas.

HIPERPLASIA CONGENITA DA SUPRA-RENAL
- DO DIAGNOSTICO PRECOCE A CRISE ADRENAL

Tania Moreira', Patricia Ferreira?, Tania Mendo?®, Ana Pita*, Lurdes Lopes'
1 Unidade de Endocrinologia Pediétrica, Hospital Dona Estefania, Centro Hospitalar de Lisboa Central, EPE; 2 Servigo de Pediatria, Hospital de Vila Franca de Xira; 3 Servigo de Pediatria, Hospital
José Joaquim Fernandes, ULSBA, Beja; 4 Unidade de Cuidados Intensivos Neonatais, Centro Hospitalar de Lisboa Central, EPE

INTRODUGAO: A forma mais frequente de hiperplasia congénita da supra-renal (HCSR) ¢ a deficiéncia em 21-hidroxilase. Apresenta um espetro
clinico com gravidade variavel e fendtipos distintos.
Descrevem-se trés casos em recém-nascidos/lactentes jovens que ilustram a necessidade de intervengdo terapéutica precoce eficaz.

DESCRIGAO:

Caso 1 - Recém-nascido de 5 dias, com fendtipo masculino prenatal e registo de nascimento do sexo masculino, referenciado a consulta de
Endocrinologia e Urologia Pedidtricas por ambiguidade genital. No exame fisico destacava-se Prader 4, ecografia com Utero de morfologia e
dimensdes normais e ionograma normal. A avaliagdo analitica confirmou a suspeita diagndstica de HCSR e caridtipo 46,XX, iniciando terapéutica
trés dias depois. Foi decidido com a familia a alteragdo do sexo no registo de nascimento.

Caso 2 - Lactente, sexo masculino (cariotipo 46, XY), 39 dias de vida; inicia quadro de ma progressdo ponderal e vomitos recorrendo ao SU,
tendo alta. Recorre novamente ao hospital aos 60 dias de vida por persisténcia de vomitos; nessa altura a avaliagao revelou: Na+ 120 mmol/L,
K+ 6.94 mmol/L, ficando internado; a correc¢do adequada da hiponatremia (maximo 130 mmol/L) ndo foi conseguida com a terapéutica
instituida, pelo que foi colocada a hip6tese diagndstica de HCSR; os resultados da avaliagdo laboratorial que confirmaram o diagndstico clinico
S0 estiveram disponiveis ao 16° dia de internamento, altura em que iniciou terapéutica com hidrocortisona. Em D30, por manutencdo do quadro
foi transferido para um hospital central. Iniciou terapéutica com fludrocortisona e cloreto de sddio orais, aumentando-se transitoriamente a dose
de hidrocortisona. Teve alta 5 dias depois, com ganho ponderal consistente e normalizagéo da natremia.

Caso 3 - Recém-nascido de 23 dias com fendtipo masculino nas ecografias prenatais e duas amniocenteses com caridtipo 46, XX; parto
hospitalar na area de residéncia, com alta aos dois dias de vida com suspeita de criptorquidia bilateral, sendo registado com o sexo masculino. A
partir do 10° dia de vida, refere diminuicdo da ingesta e perda ponderal (10% aos 22 dias de vida), tendo sido referenciado pelo seu médico de
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familia & urgéncia. A admissdo apresentava-se emagrecido, hipotdnico, hipotenso, ndo tendo melhorado apds expansdo da volémia; a gasimetria
realizada mostrou Na+ 99 mmol/L e K+ 7.7 mmol/L. Foi transferido para UCIN com suspeita de HCSR; da observacdo a entrada, salienta-se
fendtipo masculino, bolsas escrotais vazias (Prader 5) € hiperpigmentacdo dos genitais. Iniciou, de imediato, terapéutica com hidrocortisona IV
em dose de stress e correcéo hidro-electrolitica; em D2, ja clinicamente mais estavel, iniciou fludrocortisona e cloreto de sodio orais. A ecografia
revelou Utero de caracteristicas normais e bolsas escrotais com formagdes sugestivas de corpos cavernosos ou ovarios. A avaliagdo analitica
confirmou o diagnéstico. Ultrapassou o peso de nascimento em D8 de internamento e teve alta em D18.

CONCLUSAQ: Em Portugal, a auséncia de rastreio neonatal da HCSR, obriga a maior suspeicdo diagndstica perante alteracdo do desenvolvimento
sexual ou recém-nascidos com dificuldades alimentares, vomitos e ma progressdo ponderal. A abordagem desta situagdo em contexto de
equipas multidisciplinares experientes é fundamental.
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ASPETOS CLiNI(}OS E AUXOL’(')GICOS NA SINDROME DE KLINEFELTER
EM IDADE PEDIATRICA - ANALISE DE UM CENTRO DE REFERENCIA

Diana Martins?, Joana Serra Caetano®, Rita Cardoso®, Isabel Dinis®, Carla Baptista?, Margarida Bastos?, Francisco Carrilho?,
Alice Mirante®

a Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo do Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal; b Unidade de Endocrinologia Pedidtrica do Hospital Pediatrico de
Coimbra, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, Coimbra, Portugal

INTRODU(}T\O: A Sindrome de Klinefelter constitui a aneuploidia cromossoémica mais comum, apresentando uma prevaléncia de 1:500 individuos
do género masculino, sendo apenas 10% dos casos identificados na infancia e adolescéncia. Carateriza-se por multiplas condicdes clinicas,
que se baseiam em alteragdes do cariétipo e condicionam frequentemente um quadro de hipogonadismo, com diferencas significativas entre
doentes, no que se refere ao perfil fenotipico.

OBJETIVOS: Os autores pretenderam efetuar uma andlise retrospetiva, avaliando carateristicas clinicas e auxologicas de uma coorte de 56
doentes diagnosticados com Sindrome de Klinefelter em idade pediatrica.

RESULTADOS: Um total de 56 doentes com diagndstico de Sindrome de Klinefelter, foram observados em Consulta de Endocrinologia no Hospital
Pediatrico de Coimbra, entre novembro de 1997 e setembro de 2017. VerificAmos que 23 (41,07%) doentes foram diagnosticados em idade pré-
natal por amniocentese e 0s restantes 33 (58,93%) em idade cronoldgica inferior aos 16 anos (média de 9,72+4,30; min 1, max 16), devido a um
quadro clinico caraterizado por um padréo cognitivo e comportamental incomum, anomalias genitais ou alteragdes do desenvolvimento pubertario.

0 cari6tipo classico 47,XXY estava presente em 46 doentes (82,14%), tendo sido observados mosaicismos [47,XXY(12)/46,XY(17);
47 XXY(29)/46,XY(6); 47 XXY/46,XY; 49, XXXXY(61)/48,XXXY(4) e 47 XXY/46,XX/45,X] e aneuploidias complexas (48,XXYY; 49 XXXXY) nos
restantes 10 doentes.

A anomalia genital mais frequentemente observada foram testiculos pequenos (n=15; 26,78%), seguido de criptorquidia (n=6; 10,71%). Foi
ainda verificada ginecomastia em 5 doentes (8,93%).

Verificdmos que 12 (21,43%) individuos atingiram uma altura superior a sua estatura-alvo familiar. Vinte e quatro (42,86%) doentes iniciaram
terapéutica com testosterona, com idade média de 14,71+1,33 anos, ndo tendo sido verificados efeitos-adversos significativos. No grupo que
recebeu tratamento com testosterona ndo foram observadas diferencas significativas ao nivel dos percentis para a estatura (52,53+36,86 Vs
48,65+35,16; p=0,282) e IMC (45,25+35,04 Vs 47,79+34,01; p=0,236), entre a primeira € a Ultima avaliagdo em consulta.

CONCLUSOES: De acordo com a presente andlise, a Sindrome de Klinefelter carateriza-se por uma heterogeneidade clinica e fenotipica
relevantes, sendo a maioria dos doentes diagnosticados em idade pos-natal. Um elevado ndmero de individuos atingiu uma altura superior a
estatura alvo respetiva. A terapéutica com testosterona foi iniciada num nimero substancial de doentes, com elevada tolerabilidade e sem efeitos
adversos relacionados. Contudo, o tratamento referido ndo se associou a diferengas significativas ao nivel dos percentis para a estatura e IMC
entre a primeira e Ultima avaliagdo em consulta, demonstrando que ndo condicionou efeitos consideraveis no perfil auxologico da nossa amostra.

FATORES DE RISCO CARDIOVASCULARES NUMA POPULACAQ
PEDIATRICA COM DIABETES MELLITUS TIPO 1

Sara Monteiro Cunha, Sofia Vasconcelos, Carla Ferreira,, Carla Meireles, Angela Dias
Servigo de Pediatria, Hospital da Senhora da Oliveira, Guimarées

INTRODUGAO: As doencas cardiovasculares (DCV) séo uma complicagéo tardia da diabetes mellitus tipo 1 (DMT1). As DCV geralmente néo
ocorrem durante a idade pedidtrica, embora haja evidéncia que o processo aterosclerotico subjacente possa ter inicio precocemente. Os fatores
de risco cardiovasculares (FRCV) sdo mais comuns nos doentes com DMT1, sendo a hipertensdo arterial a mais frequente. Objetivo: Determinar
a prevaléncia dos FRCV nos doentes com DMT1 seguidos em consulta de diabetologia pediatrica num hospital nivel 2 da regido Norte do pais.

MATERIAL/METODOS: Estudo retrospetivo, observacional, transversal e analitico dos doentes da consulta de diabetologia pediatrica entre
setembro 2016 a setembro de 2017. As varidveis estudadas foram o sexo, idade, duragdo de doenca, valor de hemoglobina glicada Alc
(HbA1c), o indice de massa corporal (IMC), presséo arterial (PA), usando tabelas para o sexo, idade e percentil da altura, e o perfil lipidico. Andlise
estatistica efetuada com SPSS®.
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RESULTADOS: Recolhidos dados de 76 doentes, sendo 56,6% (n=43) do sexo masculino, com mediana de idade de 15 anos, sendo 82,9%
(n=63) adolescentes. A mediana da duragio de doenga foi de 4 anos; 51,3% (n=39) tinha uma durag&o inferior a 5 anos. O valor mediano da
HbA1c foi de 8,1; verificando-se a presenga de um valor 7,5% em 22,4% (n=17). Cerca de 38,5% (n=5) das criangas, com idade mediana
de 7 anos, e 19,0% (n=12) dos adolescentes apresentaram HbA1c <7,5%. O sistema de mdltiplas administragtes de andlogos de insulina
(MAAI) foi a forma de tratamento em 81,6% (n=62) dos doentes. Em relagdo a presenca de FRCV, constatou-se dislipidemia em 14,5% (n=11),
indice de massa corporal (IMC) no percentil >85 em 29% (n=22) e pressao arterial (PA) no percentil >90 em 5,3% (n=4) da amostra. Verificou-
se que 28,6% (n=4) dos doentes sob perfusdo subcutanea continua de insulina (PSCI) e 21% (n=13) dos doentes com MAAI apresentavam
HbA1c <7,5% (p=0,502). Verificou-se um IMC no percentil >85 em 35,7% (n=>5) e de PA no percentil >90 em 14,3% (n=2) doentes com PSCI
(p=0,531 e p=0,152, respetivamente).

DISCUSSAO: Mais de 80% da amostra é adolescente e, destes, menos de 20% apresentava um bom controlo glicémico, o que contrasta com
38,5% das criangas com bom controlo. Este resultado vai ao encontro do que é descrito na literatura sobre a dificuldade em manter um controlo
metabolico adequado durante a puberdade. Neste estudo, a prevaléncia de excesso ponderal ou obesidade foi de 29% e quase 15% apresentou
dislipidemia. Estes valores sdo preocupantes nesta populacdo. E sabido que a insulinoterapia intensiva tem como efeito lateral o aumento
ponderal e este trabalho mostra que doentes com PSCI apresentam maior prevaléncia de excesso ponderal ou obesidade, apesar do melhor
controlo metabolico, quando comparados com os doentes sob MAAI. Este facto podera estar relacionado com a menor pratica de atividade fisica
por interferéncia com o sistema de perfusdo ou a maior tendéncia a excessos alimentares decorrente da adogdo de um esquema mais flexivel.
Face a estes resultados, é premente incentivar a modificacéo de estilos de vida que visem a redugao desta epidemia do século XXI.

CARACTERIZACAO DE UMA POPULACAO PEDIATRICA NO MOMENTO
DA TRANSICAO PARA A CONSULTA DE ADULTOS

Vania Gomes', Catarina Silvestre!, Madalena Sassetti?, Brigida Robalo®, Carla Pereira®, Maria Raquel Carvalho', Florbela Ferreira’,
Maria Jodo Bugalho', Maria de Lurdes Sampaio®

1 Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo, Hospital de Santa Maria, Lisboa; 2 Servigo de Pediatria, Hospital Garcia de Orta, Aimada; 3 Unidade de Endocrinologia Pediétrica, Servico de
Pediatria, Hospital de Santa Maria, Lisboa

INTRODUGAO: Os adolescentes enfrentam niveis de exigéncia e desafios acrescidos ao chegar a fase adulta, nomeadamente nas esferas social
e profissional. 0 momento de transicdo da consulta de Endocrinologia Pediatrica para a Consulta de Adultos torna-se assim fundamental de modo
a manter o seguimento clinico, adesdo a terapéutica e, no caso da Diabetes Mellitus (DM), um controlo metabélico adequado.

OBJETIVO: Caracterizacdo dos doentes seguidos na consulta de Endocrinologia e Diabetes Pedidtricas do nosso centro hospitalar, que transitaram
para a consulta de Endocrinologia/Diabetes de Adultos, desde a sua implementagdo (2015 até a data).

MATERIAL E METODOS: Estudo retrospetivo e descritivo dos processos clinicos dos doentes que transitaram para a consulta de Adultos. Andlise
comparativa do controlo metabolico nos doentes com DM, antes e apos a transigéo.

RESULTADOS: No total, 61 doentes transitaram para a consulta de Adultos: 21 de Diabetes e 40 de Endocrinologia. No grupo dos diabéticos,
71,4% eram do género feminino; a idade média a data da transicao foi de 18,6+0,7 anos e a idade média ao diagnostico foi de 10,0+4,1 anos
(3-17). Relativamente ao tipo de diabetes: 19 eram tipo 1 (3 sob sistema de infusdo continua de insulina), 1 caso tipo 2 e um secundario a fibrose
quistica. Apds a consulta de Transigdo, os doentes foram avaliados, em média, 2,1+0,7 (1-3) meses depois; posteriormente a periodicidade
habitual foi de 3,7+0,9 meses (2-5). Quanto ao controlo metabdlico, a hemoglobina glicada (HbA1c) prévia foi 8,7+1,6%. Nas avaliagdes
posteriores a transi¢do, o valor de HbA1c foi: 8,8+2,2%; 9,1+2,5%; 8,8+0,5% e 8,6+0,3%, aos 6, 12, 18 e 24 meses, respetivamente.
Comparando o controlo metabdlico prévio com cada uma das avaliagdes subsequentes, ndo se verificou diferenca estatisticamente significativa.
A taxa de abandono da consulta foi de 14,3% (n=3). No grupo da Endocrinologia, 52,5% pertenciam ao género masculino; idade média a data
da transico foi de 19,5+1,6 anos. Os diagnosticos mais frequentes foram: hipotiroidismo congénito (n=5); Sindrome de Prader-Willi, défice de
hormona de crescimento, Sindrome de Turner, défice multiplo hipofisario e hipogonadismo primario, com 4 casos cada um. Apos a consulta de
Transicdo, os doentes foram avaliados, em média, 3,9+1,9 (1-6) meses depois; posteriormente a periodicidade habitual foi de 6,5+1,9 meses
(4-12). A taxa de abandono da consulta foi de 5% (n=2) e 15% dos doentes (n=6) tiveram alta clinica.

CONCLUSAO: Neste estudo, contrariamente ao descrito noutras séries, nio se verificou um agravamento do controlo glicémico durante o periodo
de seguimento na consulta de Adultos. Em ambos 0s grupos a taxa de abandono foi baixa, o que pode ser explicado pela reavaliagéo a curto prazo
apos a consulta de transigao e pelo acompanhamento e planeamento de todo o processo, visando a autonomia e o “empowerment” dos doentes.

CNNHC: RESULTADOS PRELIMINARES DO TRATAMENTO
COM SOMATROPINA RECOMBINANTE

Margarida Bastos'?, Alice Mirante'?, Bernardo Marques?®, Joana Serra Caetano', Caldas Afonso?*, Carlos Vasconcelos?%, Conceicao
Bacelar?*, Conceicdo Pereira®, Lurdes Lopes?®’, Marcelo Fonseca?®, Joana Serra-Caetano??, Miguel Patricio?®, César Marques Esteves?®,
Florbela Ferreira®', Graciete Braganga?'", Luisa Raimundo?'?, Lurdes Matos?’, Lurdes Sampaio'°, Manuel Fontoura'®, Teresa Borges?*

1 Centro Hospitalar e Universitério de Coimbra, EPE; 2 Comiss&o Nacional para a Normalizac&o da Hormona de Crescimento (CNNHC); 3 Instituto Portugués de Oncologia de Coimbra FG, EPE;

4 Centro Hospitalar do Porto, EPE; 5 Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, EPE; 6 Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa FG, EPE; 7 Centro Hospitalar de Lisboa Central, EPE; 8 Unidade Unidade
Local de Satde de Matosinhos; 9 Centro Hospitalar de Séo Jodo, EPE; 10 Centro Hospitalar de Lisboa Norte, EPE; 11 Hospital Fernando Fonseca, EPE; 12 Hospital Garcia de Horta, EPE

INTRODUGTAO: 0 tratamento com Somatropina recombinante (SMTr) é seguro e melhorou muito a abordagem de criancas e adolescentes com
deficiéncia de somatotropina (SMT) e outras patologias do crescimento. Em Portugal, o tratamento com SMTr esta aprovado na deficiéncia de
somatotropina isolada/multipla, pequenos para idade gestacional (SGA), doenca renal cronica (DRC), sindrome de Turner (ST) e sindrome de
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Prader Willi (SPW). A Comissdo Nacional para a Normalizagdo da Hormona do Crescimento (CNNHC) é responsavel pela andlise dos casos e
aprovagdo da comparticipagéo do tratamento.

OBJETIVO: Andlise descritiva e comparativa dos dados auxoldgicos de doentes que completaram terapéutica com SMTr, registados e
monitorizados pela CNNHC.

MATERIAL E METODOS: Estudo retrospetivo das criangas submetidas a tratamento com SMTr, com registos completos da “Folha Final de
Seguimento com Somatropina” da CNNHC. Os pardmetros avaliados incluem estatura alvo familiar (EAF), sexo, diagnostico, duragéo do tratamento
e idade, estatura, velocidade de crescimento (VC) no inicio e no fim do tratamento. Comparou-se 0 grupo de criangas com deficiéncia isolada de
SMT e multipla (grupo 1) versus criangas com necessidade de doses suprafisiologicas de SMTr (grupo 2). A associagao entre variaveis foi feita
usando o teste T para amostras emparelhadas e o teste T para amostras independentes.

RESULTADOS: Do total de 111 casos (n=64 - 57,6% sexo F; n=47 - 43,4% sexo M), com idade média no inicio do tratamento de 9,8+3,5 anos
e duragdo média de 6,3+3,4 anos. A deficiéncia isolada de SMT foi a causa mais comum (57 casos), seguida da ST (33), deficiéncia mailtipla
(8), DRC (7), SGA (5) e SPW (1). No total da amostra, o crescimento estatural teve uma mediana de 28,6cm e uma média de variagdo de z-score
de 1,1+1,2. AVC prévia ao tratamento foi em média de 3,9+1,5 cm/ano e no fim, 2,27+1,9cm (p<0,001). A diferenga média entre a estatura
final e a estatura alvo familiar foi de -8,6cm.

0 maior crescimento verificou-se no grupo de criangas com deficiéncia isolada de SMT (média da variagdo do z-scores de 1,4), seguido da
deficiéncia mdltipla (1,38), DRC (1,2), ST (0,5), SGA (0,47) e SPW (0,29).

Comparando os dois grupos, verificou-se que previamente ao tratamento, a VC & inferior em criangas do grupo 1 (3,6cm/ano versus grupo 2
4,4cm/ano; p=0,014). No grupo 1, a estatura média inicial foi superior (122,4+19cm versus 113,6+18cm; p=0,019), assim como a estatura
final (155,7+12cm versus 145,8+11,8cm; p<0,001) e a média da variagdo do z-score (1,43 versus 0,63; p<0,001).

A diferenca entre a estatura final e a estatura alvo familiar foi superior nos doentes submetidos a doses suprafisioldgicas de SMTr (-13,2cm
versus -5,3cm; p=0,001.

DISCUSSAOQ: O principal objetivo do tratamento com SMTr nas criancas é promover o crescimento para atingir uma estatura apropriada para
0 seu potencial genético. Por enquanto, apenas se encontram 111 casos com registos completos de finalizagdo da terapéutica registados na
CNNHC. Nestes resultados, as criangas com deficiéncia isolada/mdiltiplas de SMT séo as que apresentam melhores resultados com o tratamento.

A CNNHC tem tido um papel crucial no diagnéstico e monitorizagdo do tratamento destes doentes.

SINDROME DE TURNER E RISCO CARDIOVASCULAR

Bernardo Marques', Margarida Bastos?, Diana Oliveira?, Diana Martins?, Adriana Lages?, Mara Ventura?, Nelson Cunha?, Lucia
Fadiga?, Diana Catarino?, Francisco Carrilho?
1 Servigo de Endocrinologia, Instituto Portugués de Oncologia de Coimbra FG, EPE; 2 Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo, Centro Hospitalar e Universitério de Coimbra, EPE

INTRODUGAO: A sindrome de Turner (ST) esta associada a anomalias cardiovasculares e a um risco de mortalidade até trés vezes superior ao da
restante populagéo. Os achados mais comuns séo malformagGes cardiacas congénitas (MCC), dissecgao adrtica, doenga cardiaca valvular (DCV),
hipertenséo arterial (HTA) e doenca cardiaca isquémica. Alguns estudos sugerem que a ocorréncia de doenca cardiovascular em mulheres com
ST estd relacionada com o seu cariétipo e possivelmente com tratamento com somatotropina recombinante (STr).

OBJETIVOS: Este estudo teve como objetivo avaliar o risco cardiovascular em pacientes com ST.

MATERIAL E METODOS: Estudo retrospetivo de 64 doentes com ST identificados na nossa base de dados institucional. Estas foram classificadas
em rés grupos, de acordo com o seu cariétipo: o grupo 1 incluiu 23 doentes com monosomia X, 0 grupo 2 incluiu 21 doentes com mosaicismo
e 0 grupo 3 compreendeu 19 doentes com delecgdes estruturais do cromossoma X. Foram avaliados os seguintes parametros: idade, tratamento
prévio com STr, desenvolvimento pubertario, perfil lipidico, diabetes mellitus (DM), indice de massa corporal (IMC), tensé&o arterial € anomalias
cardiacas e valvulares (através de ECG, ecocardiograma e angioressonancia cardiaca e dos grandes vasos). A andlise estatistica foi feita através
do teste exato de Fisher e teste T para amostras independentes.

RESULTADOS E CONCLUSOES: As doentes avaliadas tinham entre 23 e 69 anos de idade (média 36 + 10,1 anos), com um tempo de
seguimento médio de 20+8,3 anos. DCV foi detetada em 19 doentes (30%) e MCC em 17 (27%), sendo que a anomalia congénita mais comum
foi a coarctagdo aodrtica (11 doentes; 17%). O IMC médio foi semelhante entre os 3 grupos (27,4+3,8 no grupo 1, 28+8,3 no grupo 2 ¢
27,2+6,7 no grupo 3). Embora as doentes do grupo 3 apresentem maior prevaléncia de DM (32%) e HTA (36%) e as do grupo 1 apresentem
maior prevaléncia de dislipidémia (65%), ndo se verificaram diferengas relevantes entre 0s 3 grupos.

As MCC foram detetadas com mais frequéncia no grupo 1 (p=0,001), com destaque para a coartacdo da aorta (8 dos 11 casos detetados;
p=0,001). As doentes com ST do grupo 2 apresentaram maior taxa de puberdade espontanea do que as restantes (p=0,029). N&o se verificaram
diferencas quanto aos restantes fatores de risco e anomalias cardiovasculares entre 0s 3 grupos, assim como associagéo entre o tratamento
com STr e o desenvolvimento de MCC ou DCV.

A fisiopatologia das anomalias cardiovasculares na ST ainda ndo estd esclarecida. No nosso estudo, a monossomia X associou-se a diagnostico
de MCC, em particular, coartacdo da aorta. Recomenda-se um diagndstico precoce da ST e vigilancia ao longo da vida, assim como avaliagdo
do peso, perfil lipidico, funcdo cardiaca, tenséo arterial e didmetro adrtico, a fim de prevenir condigdes cardiovasculares graves, particularmente
em mulheres que desejam engravidar.
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TERAPIAE~UTICA COM SOMATROPINA NA BAIXA ESTATURA
- REVISAO DE CASOS COM ESTATURA FINAL / QUASE FINAL
DO SERVICO DE ENDOCRINOLOGIA DO H. EGAS MONIZ

Carlos Vasconcelos, Catarina Roque, Catarina Saraiva, Clotilde Limbert

INTRODUGAO: A Consulta de Endocrinologia Pediatrica do H.E.M. foi a / uma das pioneiras em Portugal (19797?), mas tem sofrido uma redugéo
do volume de Consultas com a mudanga do Servico de Pediatria para o Hospital de Séo Francisco Xavier (1987). A Consulta persiste, apesar de
cada vez mais serem os Pediatras tratarem a patologia enddcrina nas criangas e adolescentes.

OBJECTIVO E METODOS: Revisdo de casos de tratamento com Somatropina, com seguimento até Estatura Final (estavel em 2 consultas
sucessivas, com intervalo de cerca de 3 meses)/Quase Final (VC anual <2cm/ano nos Défices de Somatropina e nos casos de Pequenos para a
Idade Gestacional (SGA) e <1,5¢cm/ano nos de Sindroma de Turner, quando ndo disponivel Estatura Final) até Outubro de 2017, em que foi possivel
recorrer ao registo informatico (inicio da terapéutica apds 2001). Para as andlises dos Z scores da estatura, utilizaram-se os dados das curvas de
crescimento da OMS, com o software WHO AnthroPlus, e para a andlise estatistica o teste t para amostras emparelhadas (com 2 caudas).

RESULTADOS: Iniciaram terapéutica com Somatropina neste periodo 54 criancas (46 com Défice de Somatropina Isolado, 5 com Défices
Hipofisarios Multiplos, 3 com Sindroma de Turner e 2 Pequenas para a Idade Gestacional (SGA). Destas, 20 terminaram a terapéutica (em 3
casos antes de atingirem a Estatura Final / Quase Final — em 1 caso cada, por decisdo familiar, por baixa “compliance” e por abandono da
Consulta), 17 atingiram a Estatura Final/ Quase Final, e o caso de abandono da Consulta (aos 16,402 anos, com Défice Isolado) foi também
incluido na andlise:

Diagnéstico Idade Inicial Idade Final Dur. Terap. Z Estatura Z Estatura Final Z Estatura
M(DP) M(DP) M(DP) Inicial M(DP) Familiar
(Min-Max) (Min-Max) (Min-Max) M(DP) (Min-Max) M(DP)
(Min-Max) (Min-Max)
Défice Isolado | 10,518 (3,922) 16,581 (1,473) 6,063 (3,231) -2,75(0,52) -1,34 (0,56) -1,02 (0,54)
(n=11) (2,392-14,024) | (14,047-18,685) | (2,378-11,655) | (-3,67 --1,96) (-2,07 --0,16) (-1,75 - +0,15)
Z Estatura Inicial ws Z Estatura Final : p = 0,00006 ;
AZ score Estatura Iniclal — A Z score Estatura Final : 1,50 (0,75} ; (40,21 - +2,40] ;
Z Estatura Final vs Z Estatura Familiar : p = 0,16 ; Média(DP} (Min-Mdx): 40,31 (0,68) {-1.17 - +1,06)
Diagnéstico Idade Inicial Idade Final Dur. Terap. Z Estatura Z Estatura Final Z Estatura
Inicial Familiar
Défice Multiplo 12,485 19,392 6,907 -2,87 -0,33 0,52
(n=2) 11,794 16,202 4,408 -1,51 -0,40 -0,75
A2 seore Estatura Inicial — 4 7 score Estatura Final : 2,54 ; 41,11 ;
L Estatura Final — Z Estatura Familiar : - 0,85; + 0,35;
Diagnéstico Idade Inicial Idade Final Dur. Terap. Z Estatura Z Estatura Final Z Estatura
Inicial Familiar
, 3,110 15,803 12,693 -3,11 -2,66 -1,60
Sindroma de
Turner 16,008 19,860 3,852 -3,55 -2,05 -0,39
(n=3) 10,504 16,104 5,600 22,41 -1,10 0,09
A2 score Estatura Infcial — A Z score Estatura Final - + 0,45 ; + 1,50; +1,31;
L Estatura Final — Z Estatura Familiar : - 1,06; - 1,66; - 1,19;
Diagndstico Idade Inicial Idade Final Dur. Terap. Z Estatura Z Estatura Final Z Estatura
Inicial Familiar
10,175 15,540 5,365 -2,19 -1,23 -0,91
SGA (n=2)
11,501 17,438 5,937 -2,17 -1,19 0,76

A 2 score Estatura Inicial — & Z score Estatura Final : + 0,96 ; + 0,98 ;
£ Estatura Final — Z Estatura Familiar : - 0,32 ; - 1,95;

DISCUSSAO E CONCLUSOES: Nesta pequena série, apenas o grupo de criangas com Défice Isolado permite o estudo estatistico. Apesar de um
inicio tardio da terapéutica com Somatropina neste grupo (Idade Média de 10,518 anos, 0 que nos pde a duvida de uma parte poder corresponder
a casos de Atraso Constitucional do Crescimento e Puberdade), o Z score da Estatura Final / Quase Final é significativamente diferente do da
Estatura Inicial (p=0.0006) e ndo difere em termos estatisticos da Estatura Familiar. Em apenas 1 caso a estatura final corresponde a um Z Score
< -2 (abandono da Consulta), e em outro a -2 (associado a anorexia mental nos 3° e 4° anos dos 5 anos de terapéutica. Nos restantes grupos,
embora os resultados sejam dispares, podem ser considerados satisfatorios (atendendo a idade tardia do inicio da terapéutica na maioria dos
casos, e as patologias em causa).
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MACROPROLACTINOMA EM RAPAZ DE 8 ANOS COM PUBERDADE
PRECOCE CENTRAL COMO APRESENTACAO INICIAL

Paulo Carvalho Ferreira’, Filipe Mota', Marcelo Fonseca?
1 Servigo de Endocrinologia, Hospital Pedro Hispano, ULS Matosinhos; 2 Servigo de Pediatria, Hospital Pedro Hispano, ULS Matosinhos

INTRODUGAO: A prevaléncia de adenomas da hipdfise na infancia e adolescéncia é muito inferior & no adulto, sendo rara em criangas com idade
inferior a 14 anos. Cerca de 50% correspondem a prolactinomas cuja apresentagao inicial mais frequente em ambos 0s sexos cursa com atraso
pubertdrio, alteragdes visuais e atraso do crescimento.

CASO CLINICO: Rapaz de 8 anos e 4 meses, sem antecedentes de relevo, avaliado por quadro de 8 meses de aumento ponderal de 9 Kg, da
estatura de 7,5 cm e surgimento de pélo pubico estadio Tanner Il com volume testicular 10 mL/ 12 mL. Peso: 45,5 Kg (>P97). Estatura: 143
cm (>P97). IMC: 20,51 Kg/m2. Analiticamente destaca-se: 10 de 10-11 anos; prova LH-RH (0/30/60/90 minutos): LH 3,2/17,9/15,6/12,7 pUl/
mL, FSH 2,7/4,1/3,5/4,4 mUl/mL; prova TRH (0/30/60 minutos): TSH 2,81/26,9/19,7 pul/mL, FSH 2,9/2,8/2,8 mUl/mL, LH 2,6/2,6/3,4 mUl/
mL; B-hCG total <1,0 mUI/mL (0,0-3,0); prolactina 744,7 ng/mL (2,1-17,17); IGF-1 242,5 ng/dL (110-565); testosterona total 757 ng/dL
(3—30). ARMN cerebral revelou lesdo selar com 1,5 cm de maior didametro, com extensdo supra-selar tocando o quiasma 6ptico sem o comprimir.
Campimetria normal. Foi medicado com analogo da LH-RH (triptorrelina) na dose de 3,75 mg a cada 28 dias até aos 11 anos e 9 meses de idade.
A bromocriptina foi titulada até 15 mg por dia. Durante o seguimento verificou-se normalizagdo da prova LH-RH e dos valores da prolactina e
testosterona. O desenvolvimento pubertario estacionou e a idade 6ssea aos 11 anos era compativel com a idade cronoldgica. As sucessivas RMN
mostraram progressiva involugao da lesdo hipofisaria. Aos 20 anos apresentava estatura de 173 cm (P25-50; estatura-alvo: 174,5 cm) e peso
de 71,5 Kg (P75-90). Actualmente, esta medicado com cabergolina 1 mg (3x/semana) por intolerancia gastrintestinal persistente.

COMENTARIOS: A puberdade precoce é rara no rapaz e aponta para uma causa organica. No entanto, a sua associagdo com um (macro)
prolactinoma €é inesperada atendendo ao papel classicamente inibitorio da prolactina no eixo hipotdlamo-hipofise-gonadal (HHG). Podera
especular-se um efeito directo de massa disruptivo da normal inibi¢do pré-pubertaria do mesmo eixo. De facto, a etiologia da puberdade central
organica ¢ multipla e directamente relacionada com a localizagdo (extensdo supra-selar), mas também com o tipo de lesdo, questionando-se
nalguns casos se a secregdo de um factor desconhecido pelo tumor poderd antecipar a maturagdo do eixo HHG. Por outro lado, foi sugerido que
a prolactina poderia desempenhar um papel permissivo na indugéo da puberdade pela constatagdo de uma coincidéncia temporal dos niveis
plasmaticos mais elevados de prolactina, LH e FSH durante o sono. A implantacéo de prolactina na eminéncia mediana de ratos fémeas é eficaz
em acelerar a puberdade por mecanismos ainda por elucidar. Existe, ainda, evidéncia que a prolactina podera ter um efeito estimulatdrio nas células
de Leydig. A possibilidade de co-secrecdo de LH/ FSH pelo adenoma ndo €é sustentada pelos achados analiticos iniciais. Salienta-se a excelente
resposta terapéutica aos andlogos da dopamina favorecendo-se a utilizagdo da cabergolina, nomeadamente, pelo melhor perfil de tolerancia.

A IMPORTANCIA DA MONITORIZACAO CONTINUA DE GLICOSE
NA CARACTERIZAGAO DO PERFIL GLICEMICO DE CRIANCAS COM
DIABETES MELLITUS E O SEU IMPACTO NA ABORDAGEM TERAPEUTICA

Marta Mesquita', Joana Aquino', Joana Serra-Caetano', Rita Cardoso', Isabel Dinis', Alice Mirante’
1 Unidade de Endocrinologia Pediétrica, Diabetes e Crescimento; Servico de Pediatria Ambulatéria, Hospital Pediétrico - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

INTRODUGAO: O controlo glicémico de criancas e adolescentes com Diabetes Mellitus tipo 1 (DM1) pode ser um desafio. A monitorizagéo
continua de glicose (MCG) permite avaliar o perfil glicémico diario, apreciando a variabilidade glicémica, um fator de risco determinante
no desenvolvimento de complicagcbes da DM1. Este estudo tem como objetivo avaliar a importancia da MCG em tempo real (MCG-TR) na
caracterizacao do perfil glicémico de criangas com DM1 e 0 seu impacto na abordagem terapéutica.

MATERIAL E METODOS: Estudo retrospetivo descritivo sobre criancas com DM1, seguidas em consulta de Endocrinologia Pedidtrica de um
hospital de grupo lll, que realizaram MCG-TR entre janeiro de 2013 e junho de 2017. Foram analisados dados demograficos das criangas (sexo,
idade, duragdo da doenga, tipo de tratamento), perfil glicémico durante a MCG-TR (glicemia média, tempo em hiper e hipoglicemia, presenca de
hiperglicemia pds-prandial e hipoglicemia noturna) e o outcome terapéutico (ensinos, alteragéo do esquema de insulina). Definiu-se como mau
controlo glicémico HbA1C > 8%; variabilidade glicémica, o valor de desvio-padrdo da glicémia do sensor; adolescentes, as criangas com idade
> 10 anos. A andlise estatistica efetuou-se em SPSS 21 («=0,05).

RESULTADOS: A amostra incluiu 32 MCG-TR relativas a 25 criangas, 84,4% do género masculino, com idade média de 12,8 + 4 anos, duragéo
média da DM1 de 6,5 = 4,5 anos, 84,4% sob tratamento com bomba de insulina. A HbA1C média no momento da colocacéo da MCG-TR foi de
7,6 + 1% (6,4-10,3%) e 15,6% das criangas apresentavam HoA1C > 8%.

Realizaram mais do que uma MCG-TR 34,4% das criangas. A duragdo média das MCG-TR foi 12,7 + 7,2 dias (6-32 dias), com tempo médio de
utilizagdo do sensor de 67,6 + 23,7% da duracdo total. Ndo foi encontrada diferenca significativa quando relacionado o tempo médio de utilizagdo
do sensor com 0 grupo etdrio (p=0,28) e com o controlo metabdlico (p=0,25). Durante a monitorizagdo verificou-se: glicemia média de 151 + 25
mg/dl, mediana do tempo em hipoglicemia de 0,6% € 28,7% em hiperglicemia. Apresentaram hipoglicemia noturna 75% das criancas e 96,9%
tiveram hiperglicemia pds-prandial, as Ultimas mais frequentes nos adolescentes (p=0,03). A variabilidade glicémica média foi de 60 + 14 mg/dl,
ndo se tendo verificado diferenca estatisticamente significativa quando relacionada entre os grupos de controlo metabdlico (p=0,26). Relativamente
aos erros detetados: 28,1% ndo cumpriram as indicagdes para a administragdo de insulina e 3,1% ndo corrigiram corretamente a hipoglicémia.

Verificaram-se intercorréncias em trés MCG-TR (9,4%), todas por desconexdo do sensor.
Apds a MCG-TR, o esquema de insulinoterapia foi alterado em 83,3% das criancas, com alteragdo da insulina basal € bélus em 73,7%.
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DISCUSSAO: Com a utilizacdo da MCG-TR verificou-se que a quase totalidade das criangas apresentou hiperglicemia pés-prandial, sobretudo
0s adolescentes, trés quartos tiveram hipoglicemia noturna e a variabilidade glicémica foi superior a 50 mg/dl. O esquema de insulinoterapia
foi alterado em mais de 3/4 das criancas. Assim, a MCG-TR possibilitou a tomada de decisdes terapéuticas que poderdo melhorar o controlo
metabolico destas criancas, com uma baixa taxa de complicagoes.
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PREVALENCIA DOS HAPLOTIPOS HLA DQ2 E DQ8
NA DIABETES MELLITUS TIPO 1

Ana Rita Dias', Sofia Martins?, Henedina Antunes®#, Olinda Marques?®, Ana Maria Antunes?
1 Servigo de Pediatria, Hospital de Braga; 2 Unidade de Endocrinologia Pediétrica, Hospital de Braga; 3 Consulta de Gastrenterologia Pedidtrica, Hospital de Braga; 4 Instituto de Investigagdo em
Ciéncias da Vida e Satde, Universidade do Minho; 5 Servigo de Endocrinologia, Hospital de Braga

INTRODUGAO: A doenca celiaca é mais prevalente na diabetes mellitus tipo 1 (DM1) do que na populagéo geral sendo, para isso, relevantes as
bases genéticas que tém em comum. Os haplotipos HLA-DQ2/DQ8 conferem aumento do risco de desenvolver doenca celiaca.

OBJECTIVO: Avaliar a prevaléncia do HLA-DQ2/DQ8 na DM1 numa amostra pedidtrica com diagnostico de DM1 e verificar se existe uma
associacdo desses HLA com a presenca de auto-anticorpos especificos de doenca celiaca, bem como outros marcadores de autoimunidade
associados a DM1.

METODOS: Estudo retrospectivo descritivo, através da consulta dos processos das criangas e adolescentes seguidos em consulta de Diabetologia
Pediatrica com diagndstico de DM1 em idade inferior aos 18 anos, e que realizaram estudo HLA DQ2/DQ8, desde Janeiro de 2000. Andlise
estatistica em SPSS 22€.

RESULTADOS: Foram incluidas 74 criangas, 50% sexo masculino. A idade média ao diagnéstico de DM1 foi 8,8 anos. A evolugdo da doenca
foi, em média, 6,2 anos. Identificaram-se HLA-DQ2 em 59,5% e DQ8 em 45,9%, sendo 8,9% HLA negativos. Dos HLA positivos (n=60), 30%
apresentaram positividade para os dois haplotipos. A presenca de anticorpos antiendomisio (n=6) foi mais frequente nos DQ2 negativo (1 vs 5),
DQ8 positivo (4 vs 2), naqueles com apenas um HLA positivo vs 0s DQ2 e DQ8 positivo (3 vs 1) e nos HLA positivo (4 vs 2 HLA negativo). A presenca
de anticorpos antitransglutaminase (n=3) foi mais frequente nos DQ2 negativo (1 vs 2), DQ8 positivo (2 vs 1), naqueles com apenas um HLA
positivo (3 vs 0) e nos HLA positivo (3 vs 0 HLA negativo). Foi realizado um diagnéstico de doenga celiaca (DQ8 positivo, anticorpos antiendomisio
e antitransglutaminase positivos). Nesta amostra, 10,8% apresentavam anticorpos antitiroideus e a sua presenca foi mais frequente nos DQ8
negativo (3 vs 5), naqueles com apenas um HLA positivo (5 vs 1) e nos HLA positivo (4 vs 2 HLA negativo). Apresentaram mais frequentemente
auto-anticorpos associados a DM1 (n=19) aqueles com DQ2 negativo (9 vs 10), DQ8 negativo (7 vs 12), apenas um HLA positivo (12 vs 2) e
HLA positivo (14 vs 5 HLA negativo). Entre os que tinham histéria familiar de DM1 (25,4%), foram mais frequentes os DQ2 negativo (8 vs 9), DQ8
negativo (8 vs 9), apenas 1 HLA positivo (10 vs 3) e HLA positivo (13 vs 4 HLA negativo). O controlo glicémico foi semelhante quando comparados
DQ2 positivo vs negativo (HbA1c 8% vs 7,9%), DQ8 positivo vs negativo (HbA1c 7,8% vs 8%) apenas um HLA positivo vs DQ2 e DQ8 positivos
(HbA1c 7,9% vs 7,9%) e HLA positivo vs negativo (HoA1c 7,9% vs 8,1%).

CONCLUSAQ: Mais de metade desta amostra apresentava DQ2 positivo e quase metade apresentava DQ8 positivo. A prevaléncia de doenga
celiaca foi semelhante a descrita na literatura. Nao se encontrou associagao entre os HLA de risco de doenca celiaca e a presenca de anticorpos
especificos de doenca celiaca, antitiroideus e anticorpos associados 8 DM1, sendo necesséria uma amostra mais significativa. E fundamental o
rastreio de doenca celiaca na DM1, sendo relevante o estudo HLA.
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CAMPO EDUCATIVO DE DIABETICOS - 0 QUE APRENDEMO0S?

Filipa Furtado’, Sénia Gomes', Ana Laura Fitas', Anabela Alonso?, Catarina Diamantino’, Célia Soares?, Teresa Teixeira®, Catarina
Limbert', Lurdes Lopes’

1 Unidade de Endocrinologia Pedidtrica; 2 Nutricionista da Unidade de Endocrinologia Pediétrica; 3 Enfermeira da Unidade de Endocrinologia Pediétrica

Hospital de Dona Estefania - Centro Hospitalar de Lisboa Central

INTRODUGAO: A diabetes mellitus tipo | (DM1) é uma doenga crénica cujo controlo depende da educacio terapéutica do doente. Na maior parte
da literatura, os campos educativos em diabetes s&o reconhecidos como uma mais-valia quer para desenvolvimento de estratégias de adaptacéo
e autonomia dos doentes quer na compreensdo e monitorizagdo da doenca pelos profissionais de sadde.

OBJETIVOS: Avaliar a diferenga no controlo metabdlico, alimentagéo e terapéutica de adolescentes com DM1, no contexto do campo educativo
em diabetes e fora deste.

METODOS: Estudo prospetivo em populagdo de adolescentes com DM1 a frequentar um campo educativo em Diabetes com a duragéo de 6 dias.
Foram recolhidos dados demograficos e dos valores de hemoglobina glicosilada (HbA1C) a entrada do campo de férias. Durante o campo foi feito
o registo didrio de variaveis de controlo metabdlico, alimentacéo e necessidades de insulina pela equipa multidisciplinar; nos 5 dias subsequentes
foram feitos 0s mesmos registos pelos doentes e seus responsaveis. Dois meses apos 0 campo de férias a HbA1C foi novamente avaliada.

0 valor alvo de glicémia foi definido em 80-120 mg/dL e foi colocado um dispositivo de monitorizagéo flash de glicose a todos os participantes.
Na andlise dos resultados foram utilizadas medidas de estatistica descritiva e testes ndo paramétricos para comparacao dos resultados.

RESULTADOS: Vinte adolescentes participaram no campo educativo, dez do sexo masculino. A mediana de idades foi de 13 anos (min 11- max
19) com idade média de diagnostico aos 8.8 anos + 2,7(SD). Todos estavam sob insulinoterapia funcional (4 utilizavam sistema de infusédo
continua de insulina).

Durante o campo, 0s adolescentes mantiveram glicémia no alvo durante 39% do tempo, com descida significativa na semana seguinte para 26%
(p<0,001). A média (+SD) das glicémias capilares no campo foi de 140+86 mg/dL significativamente inferior (p<0,001) aos valores no domicilio
(180+42). Os episddios de hipoglicémia foram mais frequentes no campo, 4,2+-2,5, do que em casa 1,9+1,6 (p=0,003).

N&o houve diferenga na ingestéo de hidratos de carbono (gramas consumidas diariamente) no campo (212+26 g) e em casa (216 45 g).

A dose didria total de insulina (DDTI) média foi superior no domicilio, com uma diferenca de medianas de 10,3 unidades (p<0,001). Em relagdo a
DDTI referida ao peso, a média de necessidade de insulina foi de 0,9 U/Kg/dia em casa e 0,7 U/Kg/dia no campo, uma diferenca estatisticamente
significativa (p<0,001).

Duas semanas ap6s o campo uma das participantes necessitou de internamento por mau controlo metabolico.

A HbA1C média na avaliagdo antes do campo de férias foi de 8,3% (+1,2), significativamente mais elevada (p=0,03) do que a avaliacdo realizada
2 meses apds o campo (7,9 +1,0).

CONCLUSAO: 0O ambiente controlado criado no campo de férias permitiu um maior controlo metabdlico com menor necessidade diéria de
insulina apesar de ingestdo alimentar semelhante. Este melhor controlo ndo parece ter tido reflexos imediatos no domicilio, mas a médio prazo o
controlo glicémico melhorou significativamente, o que pode dever-se a educacdo terapéutica e a maior motivagdo apds o campo.

OBESIDADE HIPOLAMICA APOS DOENCA ONCOLOGICA
EM IDADE PEDIATRICA

Dias D, Donato S, Simdes-Pereira J, Pereira MC.
Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil

A obesidade hipotalamica (ObHi) constitui uma sindrome neuroenddcrina complexa, associada ao ganho ponderal intratavel que decorre de lesdes
hipotalamicas. Pode ocorrer em sobreviventes oncologicos de tumores do sistema nervoso central (eg: craniofaringiomas), estando relacionada
com a localizagdo do tumor (talamo ou hipotalamo), cirurgia e/ou irradiacdo hipotalamica. Ocorre mais frequentemente em criangas, dado o
aumento da incidéncia de tumores da fossa posterior nesta faixa etdria. Esta associada a varios mecanismos fisiopatologicos, nomeadamente:
lesdo de areas hipotalamicas (ndcleo ventromedial, arcuato, paraventricular e drea hipotaldmica lateral); hipersecrecdo de leptina e insulina;
disfungao do sistema nervoso autondmico; e desregulagdo na sintese de melatonina. Estas alteragdes levam a disrupgdo dos mecanismos que
regulam a fome, saciedade e gasto energético. O hipopituitarismo é comum nestes sobreviventes oncologicos.

A implementacdo de medidas dietéticas e exercicio ndo é satisfatoria, sendo essencial farmacos com diversos alvos terapéuticos dado a
complexidade desta sindrome. A cirurgia bariatrica constitui uma opgao, contudo uma perda ponderal sustentada pode néo ser alcangada.

0 presente caso clinico visa descrever a complexidade do tratamento destes doentes.

Mulher de de 29 anos, com o diagndstico de xantoastrocitoma pleomarfico, inoperavel, da regido hipotalamo-quiasmatica aos 14 anos. Submetida
a quimioterapia (carboplatina e vinblastina). Desde o diagndstico seguida em consulta de Endocrinologia de Reabilitagdo. Apresentava-se em
amenorreia priméria e desde os 10 anos que referia aumento ponderal. A observagdo: altura 170 cm e peso 101.9 kg (IMC= 35,6 kg/m2), estadio
de Tanner I. Avaliagdo analitica: FSH<0.3 mUI/mL, LH <0.1 mUl/mL, estradiol 11 pg/mL, PRL 3 ng/mL, TSH 1,3 pul/mL, T4 livre 0.6 ng/dL,IGF-1
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89 ng/mL, ACTH<8 pg/mL, cortisol plasmético 4 pg/dL e idade 6ssea=13.5 anos, tendo sido estabelecido o diagndstico de panhipopituitarismo.
Iniciou terapéutica de substituicdo com hidrocortisona e levotiroxina. Aos 15 anos mantinha-se pré-pabere tendo iniciado indugéo pubertaria
com estradiol, tendo atingido a telarca aos 17 anos. Ndo efectuou pubarca. Aos 17 anos e 6 meses, por manter ganho ponderal significativo
com referéncia a hiperfagia e hipersonia, inicia multiplos esquemas terapéuticos (fluoxetina, octredtido, exenatide, topiramato), sem resposta. Foi
submetida a derivagdo gastro-jejunal aos 19 anos. Associadamente, a doente foi diagnosticada com dislipidemia mista e sindrome depressivo
(com tentativa de suicidio). Tem sido acompanhada por equipa multidisciplinar (Endocrinologia, Cirurgia Geral, Psiquiatria, Neurologia, Nutrigao,
Enfermagem). Apesar da terapéutica instituida, os efeitos no peso tém sido modestos. Atualmente pesa 145.5 kg (IMC=47.5 kg/m2), ndo
apresentando outras comorbilidades para além das descritas.

Apesar de serem bem conhecidas as vias de regulago do apetite/saciedade e dos mecanismos subjacentes a ObHi, ndo existe um tratamento
curativo, sendo inconclusivos ou insatisfatdrios os diversos farmacos utilizados.

Aguarda-se o0 aparecimento do farmaco ja em fase Ill que é ocaso da setmelanotide para auxilio futuro a estes doentes.

MICROALBUMINURIA NUMA POPULACAO PEDIATRICA
COM DIABETES MELLITUS TIPO 1

Sara Monteiro Cunha, Sofia Vasconcelos, Carla Ferreira, Angela Dias, Carla Meireles
Servigo de Pediatria, Hospital da Senhora da Oliveira, Guimarées

INTRODUGAO: A diabetes mellitus tipo 1 (DMT1) é uma das doengas cronicas mais comuns na pediatria, que resulta da destruicéo autoimune
das células beta do pancreas. As complicagdes microvasculares ocorrem com maior frequéncia ap6s 2-5 anos de doenga, sendo a mais comum
a nefropatia diabética.

OBJETIVO: Determinar a prevaléncia de microalbuminuria (MA) nos doentes com DMT1 seguidos em consulta de diabetologia pediatrica num
hospital nivel 2 da regido Norte do pais.

MATERIAL/METODOS: Estudo retrospetivo, observacional, transversal e analitico dos doentes da consulta de diabetologia pedidtrica entre
setembro 2016 a setembro de 2017. As varidveis estudadas foram o sexo, idade, duragéo de doenga, valor de hemoglobina glicada A1c (HbA1c),
a MA, o indice de massa corporal (IMC), pressdo arterial (PA), usando tabelas para o sexo, idade e percentil da altura, e o perfil lipidico. Analise
estatistica efetuada com SPSS®.

RESULTADOS: Foram incluidos 76 doentes, sendo 56,6% (n=43) do sexo masculino. A mediana de idade de 15 anos e cerca de 82,9% (n=63)
eram adolescentes. A mediana da duragdo de anos de doenga de 4 anos; 51,3% (n=39) tinha uma duragéo

inferior a 5 anos. Detetou-se MA em 14,5% (n=11) dos doentes; 54,5% (n=6) eram do sexo feminino, todas adolescentes. O grupo com MA
apresentou uma idade mediana de 17 anos e o grupo sem MA uma idade mediana de 14 anos(p=0,093). A MA ocorreu antes dos 5 anos de
doenca em 54,5% (n=6), a totalidade dos quais nos primeiros 2 anos. A mediana do valor de HbA1¢ foi de 9,4% no grupo da MA e 8,1% no
grupo sem MA (p=0,067). Cerca de 18,2% (n=2) dos doentes com MA e 23,1% (n=15) dos doentes sem MA apresentaram um valor de HbA1c
<7,5%(p=1,0). Dos doentes com MA antes dos 5 anos de doenca, 33,3% (n=2) apresentaram HbA1c <7,5% e 66,7% (n=4) um valor >7,5%.
Dos doentes com MA ap6s 0s 5 anos de doenca, todos (n=5) apresentaram HbA1c >7,5%(p=0.45). Verificou-se dislipidemia em 18,2% (n=2)
(p=0,65), nenhum doente com PA no percentil > 90(p=1,0) ou com IMC no percentil > 85(p=0,02) nos doentes com MA.

DISCUSSAO: A microalbumindria & um marcador precoce de nefropatia e um preditor de DCV no adulto, sendo a prevaléncia muito variavel entre
0s estudos. Neste estudo, a prevaléncia foi de 14,5%, surgindo na adolescéncia, embora antes dos 2 anos de doenca em 54,5%. Globalmente,
0 grupo com MA apresentou pior controlo glicémico. Contudo, no grupo com MA antes dos 5 anos, 1/3 da amostra apresentou bom controlo
glicémico, contrastando com o grupo em que surge MA apds os 5 anos, onde todos tinham mau controlo metabdlico. Em relagdo aos FRCY, o
grupo de MA apenas apresentou uma prevaléncia maior de dislipidemia. Apesar de a ISPAD recomendar o rastreio anual de MA nos doentes com
2-5 anos de doenga apo6s 0s 10 anos ou no inicio da puberdade, verificou-se que na maioria dos doentes esta surgiu até aos 2 anos de doenga.
Assim, sua detegdo precoce ird permitir a instituicdo de medidas que visam a prevencéo da progressao da nefropatia.

QUALIDADE DE VIDA EM ADOLESCENTES
COM DIABETES MELLITUS TIPO 1

Sofia Vasconcelos, Sara Monteiro Cunha, Alicia Rebelo, Carla Ferreira, Carla Meireles, Angela Dias
Servico de Pediatria - Hospital Senhora da Oliveira Guimarées

INTRODUGAO: A diabetes mellitus tipo 1 (DM1), uma das doengas enddcrinas mais comuns em idade pediatrica, ¢ uma doenca cronica que
implica uma abordagem terapéutica continua e rigorosa, sendo-lhe reconhecido impacto na qualidade de vida da crianca ou adolescente
afetados.

OBJETIVOS: Avaliar a qualidade de vida dos adolescentes com DM1, bem como a sua relagao com aspetos clinico-laboratoriais e estilos de vida.

MATERIAL E METODOS: Estudo descritivo, transversal e analitico dirigido a adolescentes com DM1 h4 mais de 1 ano seguidos em consulta
de diabetologia pediatrica de um hospital nivel 2. Foi aplicado o Questiondrio de Avaliacdo de Qualidade de Vida em Adolescentes com Diabetes
(DQOL), cuja pontuagdo global (PG) méaxima (180) de 3 subescalas (preocupacgao, satisfacdo e impacto) reflete pior qualidade de vida. Realizada
analise estatistica dos resultados no SPSS®.
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RESULTADOS: Responderam ao inquérito 68% (n=35) dos 51 adolescentes, sendo 57,1% (n=20) do sexo masculino, com uma mediana de
idades de 14,5 anos. A mediana de duragdo de doenca foi de 6,5 anos.

A maioria dos doentes utilizava calculador de bolus (91,4%, n=32) e realizava multiplas administragdes de andlogos de insulina (91,4%, n=32).
0 sistema flash era utilizado por 28,6% dos adolescentes (n=10).

0 valor de hemoglobina glicosilada (HoA1c) mediana foi 8,2% (minimo 6,2%; maximo 14%). A mediana de PG no DQOL foi 72 e nas diferentes
subescalas foi: “Impacto” — 25; “Preocupacdo” — 11; “Satisfagdo” — 33.

NAo existiu correlagéo estatisticamente significativa entre a qualidade de vida e a idade do adolescente (r=0,18; p=0,18) nem com o tempo
de doenca (r=0,12, p=0,49). Na subescala “Preocupacdo” as adolescentes do sexo feminino tém PG do DQOL mediana de 15 e 0s do sexo
masculino de 9,5 (p=0,043). No se verificou diferenca estatisticamente significativa nas restantes subescalas.

No grupo com HbA1c <7,5% a mediana de PG do DQOL foi de 53, comparativamente com 74 no grupo com HbA1c > 7,5% (p=0,007). Na
subescala “Satisfagdo” a mediana foi de 22 no grupo com HbA1c <7,5% e 35 no grupo com HbA1c > 7,5% (p=0,004). Na subescala “Impacto”
as medianas foram de 10 e 12, respetivamente (p=0,042).

0 tipo de tratamento e a utilizagdo do sistema flash néo tiveram relagéo com a qualidade de vida (p=0,702 e p=0,124).

A autopercepgao de um melhor estado de salde teve uma PG mediana de 66 em comparagdo com pior estado de salde, PG mediana 77,5
(p=0,005).

CONCLUSAQ: Os adolescentes com melhor controlo metabdlico t&m maior satisfacdo e percecionam menor impacto da diabetes e melhor
qualidade de vida. As adolescentes do sexo feminino tém uma maior preocupagdo com a influéncia da doenca na sua vida. De acordo com 0s
resultados, a idade, a duragéo de doenca, o tipo de tratamento e monitorizagéo utilizados parecem néo influenciar a qualidade de vida.
Reconhecer os fatores que afetam a qualidade de vida dos adolescentes com DM1 ¢é fundamental para que se delingiem estratégias terapéuticas
que vdo de encontro as suas expectativas, promovendo a adesdo a terapéutica e um melhor controlo metabdlico, que constituem um desafio
nesta faixa etaria.

25 ANOS DA CONSULTA DE DIABETOLOGIA PEDIATRICA

Isabel Vilas-Boas, Bruno Lima, Carla Carvalho, Goreti Lobarinhas
Hospital Santa Maria Maior, Servigo de Pediatria

INTRODUGAO E OBJETIVOS: A Diabetes Mellitus (DM) tipo 1 é uma doenca metabdlica de origem multifactorial e representa uma das doengas
cronicas mais frequente em idade pediatrica. A sua incidéncia estd a aumentar, sendo importante a existéncia de uma consulta de diabetologia
pediatrica multidisciplinar, que privilegie a proximidade ao doente. Este trabalho teve como objetivo caracterizar os doentes seguidos na Consulta
de Diabetologia Pedidtrica do Hospital Santa Maria Maior.

METODOS: Estudo analitico retrospetivo que incluiu os doentes com diabetes sequidos em consulta de Diabetologia Pedidtrica entre Janeiro de
1992 e Janeiro de 2017.

RESULTADOS: Durante os 25 anos da consulta, foram observadas 122 criangas (63 do sexo masculino e 59 do sexo feminino), com idade atual
entre 0s 7 € 0s 38 anos. 95.9% (n=116) da amostra apresentava DM tipo 1 e 4.13% (n=>5) eram doentes com MODY. A idade ao diagnostico
variou entre 0s 12 meses e 0s 17 anos (média 9.18+3.95 anos). 16.8% dos casos foram diagnosticados em criangas com menos de 5 anos.
62.2% (n=74) dos doentes obtiveram tratamento através de multiplas administragdes de insulina (MAI), 35.3% (n= 42) por perfusdo subcutanea
continua de insulina (PSCI) e 2.5% (n=3) doentes - MODY- apenas realizavam cuidados de dieta. Aquando do diagnostico, 19.0% (n=20) dos
doentes apresentaram cetoacidose inaugural. Relativamente as comorbilidades, a tiroidite auto-imune foi a doenga associada mais frequente
nesta populagéo, presente em 4 casos.

CONCLUSOES: A existéncia de uma consulta multidisciplinar desde a sua criagdo e o facto de este hospital ser centro de tratamento por
perfusdo continua de insulina contribuiram para um adequado tratamento da diabetes na crianca e jovem.

SINDROME DE IMAGe

Joana Cunha de Oliveira', Sofia Martins'?, Ana Maria Antunes'?, Olinda Marques?®
1 Servigo de Pediatria, Hospital de Braga, Braga; 2 Unidade de Endocrinologia Pediatrica, Hospital de Braga, Braga; 3 Servico de Endocrinologia, Hospital de Braga, Braga

A sindrome de IMAGe é uma condico rara, com uma prevaléncia desconhecida. IMAGe é o acronimo das alteragtes major encontradas: restricao
do crescimento intrauterino (RCIU), displasia metafisaria (ou outro tipo de anormalidade esquelética como estatura baixa ou atraso da idade
0ssea), hipoplasia adrenal congénita (insuficiéncia adrenal, com 1.2 manifestagdo no primeiro més de vida ou mais raramente na infancia) e
alteracOes genitais nos rapazes (criptorquidia, micropénis e hipospadias). Alteracdes faciais foram descritas em alguns casos.

Os autores descrevem o caso de uma adolescente de 12 anos, primeira filha de pais ndo consanguineos, nascida as 35 semanas por cesariana
eletiva devido a RCIU desde o final do segundo trimestre. Ao nascimento, peso 1220g (P <3), comprimento 39cm (P<3) e perimetro cefalico
27cm (P<3)]. As serologias para infecdes congénitas foram negativas. indice de Apgar 5/8 (cianosada, bradipneica, hipoténica e hiporeativa) com
necessidade de ventilagdo por presséo positiva e oxigénio suplementar. Sem dismorfias aparentes e genitais externos femininos. Cariétipo 46, XX.
Avaliacdo oftalmoldgica, audioldgica e ecocardiograma sem alterages. Estatura alvo familiar de 147cm, -2,5 z-score.

Mae com historia de atrofia renal, baixa estatura (-1,5 z-score) e hiperpigmentacéo cutanea e gengival.
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Aos 3 anos, por manter baixa estatura e apresentar hiperpigmentagéo difusa de pele e gengivas fez doseamento de ACTH que se mostrou muito
elevado (1046 pg/mL - normal <46 pg/mL) e foi orientada para a Consulta de Endocrinologia Pediatrica.

0Os doseamentos da renina plasmatica, aldosterona, cortisol, IGF-1, T4 livre, TSH, 17-hidroxiprogesterona, glicose, célcio, fésforo, sodio, potassio
e anticorpos anti-supra-renal foram normais. A ressonancia magnética (RM) das supra-renais mostrou dimensdes normais das mesmas. A RM
cerebral foi normal.

Aos 4 anos, confirmada Doenca de Addison de etiologia indeterminada, iniciou terapéutica de substituicdo com hidrocortisona e fludrocortisona.
Apresentou catch up growth, atingindo -2,5 z-score que manteve até aos 11 anos, com posterior diminuicdo da velocidade de crescimento,
mantendo-se em -3 z-score. O desenvolvimento psicomotor foi adequado, sem défice cognitivo.

Aos 12 anos, mantem baixa estatura, Tanner 1 e evidencia aparente escoliose, motivo pelo qual realizou radiografia do esqueleto que revelou
discreta cifoescoliose e estriamento longitudinal das metafises distais radios, fémures distais e tibiais proximais e distais (displasia metafisaria).
|dade d6ssea sobreponivel a idade cronoldgica. Doseamentos de IGF-1 normal, gonadotrofinas e estradiol pré-pubertérios. Ecografia pélvica com
Utero de dificil visualizagao, pequeno, pré-pubere e ovarios ndo detetados.

Em face dos achados clinicos e imagiologicos, reformulando 0 nosso diagndstico, a sindrome de IMAGe, parece-nos o diagnostico mais plausivel.
Aguardamos confirmagédo com estudo genético (mutagbes no gene CDKN1C).

Estdo relatados na literatura 28 individuos afetados, sendo 20 do sexo masculino. O reconhecimento precoce desta entidade é importante, tanto
para o inicio da terapéutica de substituicdo, como para o aconselhamento genético.

MUTACAO NO GENE DA GLUCOCINASE
- CASO CLINICO DE MODY 2

Lucia Fadiga', Luisa Barros', Joana Saraiva'?, Diana Martins', Diana Oliveira', Adriana Lages’', Mara Ventura', Nelson Cunha', Diana
Catarino’, Bernardo Marques?, Isabel Dinis*, Alice Mirante*, Francisco Carrilho'

1 Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo do CHUC; 2 Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra; 3 Servigo de Endocrinologia do IPO de Coimbra; 4 Unidade de
Endocrinologia Pediétrica, Hospital Pediatrico - CHUC

INTRODUGAO: A diabetes tipo MODY (Maturity Onset Diabetes of the Young) é a forma mais comum de diabetes monogénica, podendo afetar
1 a 2% dos doentes com diabetes. Existem cerca de 13 genes associados a esta entidade, sendo um deles o gene da glucocinase, responsavel
pela diabetes tipo MODY 2. A enzima glucocinase tem um papel importante na regulagdo da via glicolitica na célula B e consequentemente
na secrecdo de insulina. As mutagOes inativadoras, herdadas de forma autossomica dominante, estdo associadas a hiperglicémia ligeira,
habitualmente assintomatica, presente desde o nascimento, com baixo risco de complicages micro e macrovasculares a longo prazo.

CASO CLINICO: Doente de 10 anos de idade, do sexo feminino, previamente saudével (tendo como antecedentes cirurgia a estrabismo aos 3
anos). Foi referenciada a consulta de Endocrinologia do Hospital Pediatrico de Coimbra por bdcio. O estudo efetuado levou ao diagnostico de
bacio simples. Manteve-se sob vigilancia. No ano seguinte, foram identificadas hiperglicémias, associadas a polidipsia e polifagia (sem politria
ou alteragGes do peso). O doseamento de A1C foi de 6%. Aos 13 anos realizou monitorizagdo continua de glicose que revelou glicose média de
130mg/dL, variagdo de glicose de 88 a 206mg/dL e 11% do tempo em hiperglicémia. Os anticorpos anti-ilhéus, antiGADE5 e anti-insulina foram
negativos. Por persisténcia dos sintomas de polidipsia, com A1C de 6,5%, iniciou gliclazida LM 30mg id aos 14 anos. Antecedentes familiares:
mae com diabetes mellitus sob antidiabéticos orais desde 0s 38 anos (tendo tido diabetes gestacional com necessidade de insulinoterapia); avd
materna e tia materna com diabetes. Aos 15 anos a doente realizou estudo genético para diabetes monogénica, que revelou “provavel alteragao
compativel com MODY tipo 2 (glucocinase)”. Fez segunda andlise aos 18 anos, que confirmou o resultado. Tem mantido A1C estavel, entre 6,2
e 6,5%. Na Ultima avaliagdo, aos 19 anos, apresentava A1C de 6,4%, registo de glicémias pré-prandiais entre 100 e 130mg/dL e glicémias
pos-prandiais até 170mg/dL, sem registos de hipoglicémias; IMC de 25,2Kg/m2.

CONCLUSAQ: A diabetes tipo MODY é uma entidade rara, representando um desafio a nivel do diagnéstico diferencial com outros tipos de
diabetes. Deve ser levantada a suspeita perante um quadro clinico de diabetes com inicio antes dos 25 anos de idade, histéria familiar compativel
com hereditariedade autossdmica dominante, autoanticorpos negativos, auséncia de necessidade de insulinoterapia ou fenétipo ndo sugestivo
de diabetes tipo 2. O tratamento da diabetes tipo MODY 2 habitualmente néo é necessario, podendo em casos particulares (como a presenca de
sintomas) haver beneficio com sulfonilureias ou insulinoterapia.
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OBESIDADE COMO FORMA DE APRESENTACAOQ
DE COMPLEXO DE CARNEY

Maria Manuel Costa'2?, Rita Santos Silva?*, Cintia Castro-Correia®>*, Carla Costa?*, Tiago Henriques Coelho?%, Elisabete Rios?3&
Manuel Fontoura®*

1 Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo do Centro Hospitalar de Séo Jodo, EPE, Porto; 2 Faculdade de Medicina da Universidade do Porto; 3 Instituto de Investigagéo e Inovagéo
da Saude da Universidade do Porto; 4 Servigo de Pediatria, Centro Hospitalar de Sao Jodo, EPE, Porto; 5 Servigo de Cirurgia Pediatrica, Centro Hospitalar de S&o Jodo, EPE, Porto; 6 Servico de
Anatomia Patoldgica, Centro Hospitalar de Séo Jodo, EPE, Porto

INTRODUGAO: A hiperplasia nodular primaria pigmentada (HNPP) da suprarrenal é uma causa rara de sindrome de Cushing (SC) e faz parte de
um dos critérios de diagndstico de Complexo de Carney (CC). O CC, sindrome de transmissdo autossémica dominante, pode compreender para
além das neoplasias enddcrinas e ndo endécrinas, alteragdes da pigmentacdo cutdnea, mixomas cardiacos, entre outros. E uma entidade rara,
estando descritos 750 casos na literatura.

CASO CLiNICO: Doente do sexo feminino, 16 anos, referenciada a consulta de Endocrinologia Pediatrica por obesidade. Apresentava antecedentes
de epilepsia entre 0s 4 € 0s 5 anos e hérnia discal. Como medicagdo habitual fazia drospirenona e etinilestradiol 3 mg/0,02 mg desde 0s 14 anos
por irregularidades menstruais. Relativamente aos antecedentes familiares, o pai faleceu por motivo desconhecido e o irmao tem esquizofrenia.
Ao exame objetivo apresentava: peso 94,4Kg, estatura 157,2cm, IMC 38,2Kg/m2, face em lua cheia, estrias violaceas, acantose axilar e alguns
lentigos dispersos. Realizou o seguinte estudo analitico: TSH 0,98 pUl/mL (V.R.0,35-5), TAL 0,89 ng/dL (V.R. 0,85-1,58), FSH 0,63mUl/mL, LH
0,23 mUl/mL, PRL 16,2 ng/mL (V.R. 4,8-23,3), estradiol <5pg/mL, testosterona total 0,08ng/mL (V.R.0.06-0,82), DHEAS 30,9 ug/dL (65,1-368),
17-0H-progesterona 1,45 ng/mL, ACTH <1ng/L e cortisol livre urinario (CLU) 868,2 pg/dia (V.R. 36-137). Por suspeita de sindrome de Cushing
ACTH independente, foram feitos mais testes para confirmagao: ACTH <1ng/L, CLU 309 pg/dia, 2 doseamentos de cortisol salivar as 24h 0,525
ug/dL e 0,415 pg/dL (V.R. <0,320) e prova de frenagdo noturna com 1 mg de dexametasona com cortisol de 17,8 pg/dL. A RM da suprarrenal
evidenciou glandulas com morfologia normal, referindo apenas globosidade do brago interno da suprarrenal esquerda que ndo ultrapassava 0s
7mm de espessura maxima. Realizou posteriormente cintigrafia com noriodocolesteriol-I-132 que revelou foco de hiperfixagdo do radiofarmaco
na suprarrenal esquerda, sugerindo a hipotese de adenoma SR. Foi colocada como hipétese de diagnéstico CC pelo que foi pedido estudo
genético. A doente foi submetida a adrenalectomia esquerda. Ao exame macroscopico eram evidentes multiplos nddulos acastanhados com
dimensdes superiores de 0,5cm e a microscopia mostrou tratar-se de HNPP. Apds a cirurgia, o resultado genético detetou uma variante em
heterozigota no gene PRKAR1A, apoiando o diagnostico de CC. Esta mutagdo ndo foi descrita previamente, no entanto, como codifica uma
proteina truncada, é classificada como mutacéo provavelmente patogénica. Para avaliar a presenca de outras leses, realizou ecografia tiroideia,
mamaria, pélvica e ecocardiograma que foram normais. Foi ainda avaliado o valor de IGF1 que foi normal. Atualmente encontra-se em reavaliagéo
para provavel nova cirurgia. Apds reavaliagdo da historia familiar, descobriu-se que o pai da doente tinha falecido por mixoma auricular. O irmao
foi orientado para a consulta de genética.

CONCLUSAQ: Apesar de ser uma causa muito rara de SC, o CC devera ser colocado como hipétese de diagndstico nos casos de SC ACTH
independente. Apenas 25% dos doentes tém uma mutacéo de novo pelo que a avaliagdo familiar poderd ser muito relevante para o diagnostico.

ANORQUIA BILATERAL CONGI?NITA:
A PROPOSITO DE 2 CASOS CLINICOS

Cristiana Martins, Fabio Barroso, Jorge Abreu Ferreira, Joana Freitas, Maria Jodo Oliveira, Teresa Borges
Centro Materno Infantil do Norte (CMIN), Unidade de Endocrinologia Pedidtrica

INTRODUGAO: A anorquia bilateral congénita (ABC) ou sindrome de regresséo testicular é definda pela auséncia parcial ou total de tecido
testicular na presenca de caridtipo 46 XY, e esta presente em 5% dos casos de criptorquidia.

DESCRIGAO DO CASO:

Caso 1: Crianga de 2 anos, de termo, somatometria adequada a idade gestacional (IG) e criptorquidia direita sem micropénis, com hipoplasia
escrotal direita. Realizou ecografia abdomino-inguinal aos 5 meses com evidéncia de “auséncia de estruturas testiculares a nivel do escroto ou
porcdo visivel do canal inguinal; sem massas pélvicas identificadas”. O estudo hormonal revelou aumento de gonadotrofinas e B-hCG e diminuigéo
de testosterona, 17-0H-Progesterona e hormona anti-Mulleriana (HAM); cari6tipo 46 XY. Posteriormente realizou laparotomia que permitiu
identificar “vasos testiculares atroficos e canal deferente bilateralmente, sem identificagdo de testiculos intra-abdominais”; histologicamente
“auséncia de parénquima testicular”. Actualmente em vigilancia anual.

Caso 2: Crianca de 2 anos, ex-prematuro de 35 semanas, somatometria adequada a IG e com testiculos impalpaveis bilateralmente no exame

objectivo do recém nascido. Dos exames complementares de diagndstico realizados, a destacar: cariétipo 46 XY, HAM 0,01 ng/mL (7,4-243).
Foi submetido a laparoscopia exploradora que evidenciou anorquia bilateral. Actualmente em vigilancia anual.

COMENTARIOS: A etiologia da ABC ndo esta claramente definida mas pressupde uma associagao a eventos pré-natais ou perinatais precoces. O
tratamento actual consiste na terapéutica substitutiva com androgénios e colocacdo de proteses testiculares.

0O diagnostico definitivo é histologico mas actualmente preconiza-se que este seja menos invasivo (clinico e laboratorial — testiculos impalpaveis
associados a niveis indetectaveis de HAM e a auséncia de resposta da testosterona na prova de estimulagdo com B-hCG).

Quanto ao seguimento: alguns autores defendem a excisdo de remanescentes testiculares (risco de transformagdo maligna); relativamente ao
timing de colocagdo de préteses testiculares alguns autores defendem que estas sejam colocadas na infancia e outros na adolescéncia.

Apesar da baixa prevaléncia da anorquia, pretendemos com os 2 casos apresentados demonstrar que, tal como descrito na literatura, existe
variabilidade fenotipica subjacente. Isto &, em fungdo do momento em que oS testiculos regridem na vida fetal, a anorquia pode manifestar-se como
criptoquirdia bilateral isolada (caso 2) ou relacionada com micropénis, hipoplasia escrotal/testicular (caso 1) ou auséncia de fusdo labio-escrotal.
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ENDOCRINOPATIAS ASSOCIADAS AO RETINOBLASTOMA

Sara Donato, Daniela Dias, Joana Simodes-Pereira, Maria Conceigédo Pereira
Servico de Endocrinologia, Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil

INTRODUGAO: O retinoblastoma (RB) & o tumor maligno intraocular mais comum em criangas. Pode ocorrer em qualquer idade pediétrica, mas
¢ mais comum antes dos dois anos. Este tumor corresponde a 10-15% das neoplasias que ocorrem no primeiro ano de vida. A sua taxa de
sobrevida € elevada com a terapéutica adequada, contudo podem surgir complicagdes endacrinas decorrentes do tratamento oncoldgico.

OBJECTIVOS: Avaliar as disfunces enddcrinas desenvolvidas em sobreviventes oncoldgicos de RB, seguidos em consulta de Endocrinologia de
Reabilitagdo do Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa.

MATERIAL E METODOS: Estudo retrospectivo com andlise do processo clinico e relatérios de exames realizados destes doentes.

RESULTADOS: Foram identificadas quatro criangas com o diagnostico de RB unilateral. As idades ao diagndstico variam entre os dois meses e
os dois anos de idade. Dois dos doentes desenvolveram complicagdes enddcrinas a data da Ultima observagéo.

Caso 1: Doente do género feminino, diagnosticada com RB aos cinco anos. Foi submetida laserterapia, crioterapia, quimioterapia (vincristina,
etoposido e carboplatina) e consolidagdo com laser de diodo (termoterapia transpupilar). Encaminhada para a nossa consulta aos oito anos, por
aparecimento da pubarca aos sete. A observaco destacava-se estadio de Tanner B3P3 e altura no P90 (134,1 cm, estatura alvo familiar no
P25). Analiticamente ndo havia alteragdes, mas a idade Ossea era superior a idade real (11 anos e seis meses). Foi estabelecido o diagnostico
de puberdade precoce e iniciou terap&utica com com letrozol e leuprorrelina que cumpriu até aos 11 anos e 2 meses. A data da suspensdo dos
farmacos mantinha o mesmo estadio de Tanner e apresentava altura no P50 (145,3 cm). Na dltima observagéo clinica, aos 12 anos ainda néo
tinha menstruado, o seu estadio de Tanner era B3P4 e a sua altura de 151,6 cm (P50).

Caso 2: Doente do género masculino, diagnosticado com RB aos dois anos e meio. Foi submetido a enucleagdo do globo ocular, quimioterapia
sistémica (vincristina, etoposido, carboplatina, arabinosido-C) e intratecal (metrotexato e ifosfamida). Aos trés anos e meio, por recidiva local, fez
radioterapia sobre 0 globo ocular (39,6 Gy) €, por recidiva osteo-medular, auto-transplante de medula dssea com quimioterapia de indugdo com
carboplatina e tiotepa. Aos oito anos e seis meses apresentava-se pré-pubere, com uma altura no P10 (123,7 cm, estatura alvo familiar no P10-
25), idade 6ssea de oito anos e 11 meses, IGF-1 69 ng/mL (normal 102-419) e prova de hipoglicémia insulina normal (pico de GH 22 mUI/L).
Realizou prova de geragéo do IGF1 com triplicagdo do valor basal. Foi diagnosticada resisténcia parcial periférica a GH, tendo iniciado terapéutica
com somatropina, que ainda mantém. A data da Gltima observagao, aos 14 anos, o seu estadio de Tanner era P5G4, volume testicular 12 mL e
a sua altura de 155,4 cm (P10).

CONCLUSAO: A etiologia da puberdade precoce no caso 1 & discutivel, podendo a laserterapia no leito ter contribuido para a sua ocorréncia.
Em ambos os casos, a identificagdo precoce das sequelas endocrinoldgicas permitiu a atuagdo atempada, contribuindo para a manutencéo da
qualidade de vida e evicgdo de morbi-mortalidade.

AVALIACAO DO ESTADO NUTRICIONAL DE ALUNOS DE 4.° ANO
- PROJETO DE INTERVENCAO NA SAUDE ESCOLAR

Pedro Ferreira', Ana Luisa Santos?, Andreia A. Martins?, Diana Rocha’, Tania Magalhaes®, David Costa*

1 Interno de Formagéo Especifica de Medicina Geral e Familiar, USF Dunas, Unidade Local de Satde de Matosinhos; 2 Interna de Formagao Especifica de Pediatria, Hospital Pedro Hispano,
Unidade Local de Saude de Matosinhos; 3 Nutricionista URAP Leca da Palmeira, Unidade Local de Satide de Matosinhos; 4 Assistente Graduado Medicina Geral e Familiar, USF Dunas, Unidade
Local de Satde de Matosinhos

INTRODUGAO: A obesidade ¢ uma epidemia mundial prevalente em todas as idades, constituindo importante problema de Satde Publica.
Em estudos portugueses a frequéncia de pré-obesidade e obesidade em criangas/adolescentes ultrapassa 0s 30%. Na maioria dos casos a
obesidade resulta da interacéo entre fatores genéticos e um ambiente obesogénico no qual a crianga se insere. Além do meio familiar, 0 ambiente
escolar onde a crianca despende bastante do seu tempo didrio, influencia inquestionavelmente o seu desenvolvimento.

OBJETIVOS: Avaliar a prevaléncia de pré-obesidade e obesidade num grupo de alunos do 4.° ano de escolaridade; caraterizar habitos e estilos
de vida; caraterizar sociodemogréfica e antropometricamente os cuidadores; avaliar a eficacia de um plano de atuacdo na melhoria dos padroes
de resposta a questiondrios com a expetativa da diminuic&o da prevaléncia de pré-obesidade e obesidade.

METODOS: Estudo prospetivo descritivo, com avaliagdo antropométrica e aplicagdo de questiondrios sobre alimentagdo, habitos e estilos de
vida em trés momentos ao longo de 9 meses, sendo que a 3.2 avaliagdo foi realizada apos interregno de verdo. Durante o periodo escolar foram
realizadas sessOes quinzenais de educagdo para a salde baseadas no Programa de Alimentagdo Sauddvel em Saude Escolar (PASSE). Este
projeto foi aprovado pela Comissdo de FEtica e pela Comissdo Nacional de Protegdo de Dados. Todos os cuidadores que aceitaram participar
assinaram consentimento informado. Os dados foram analisados no programa SPSS®, considerando-se estatisticamente significativos quando
p<0.05.

RESULTADOS: De uma populacdo inicial de 90 criangas/adolescentes, 61,1% (n=55) cumpriram critérios de inclusdo. 52,7% eram rapazes e
47,3% raparigas, com uma mediana de idades de 9,6 anos (min:8,17anos, max:11,75 anos).

Na primeira avaliagdo 61,8% eram normoponderais, 18,2% apresentava critérios de pré-obesidade e 20% de obesidade. Ao longo da segunda
e terceira avaliagdes verificou-se, respetivamente, uma prevaléncia de 65,5% e 63,6% de criangas/adolescentes normoponderais, 18,2% e
20,0% de pré obesidade, tendo-se mantido estavel a percentagem de obesidade em 16,4%. Na avaliagdo dos habitos nutricionais constatou-se
um padrdo de melhoria de resposta da primeira para a segunda avaliagéo.
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Verificou-se uma correlacdo estatisticamente significativa entre o IMC do cuidador e o IMC da crianca/adolescente (p=0,004). O menor nivel de
escolaridade dos cuidadores associou-se a um valor de IMC mais elevado nas criangas/adolescentes, com relagdo estatisticamente significativa
(p=0,023).

DISCUSSAO/CONCLUSAO: A prevaléncia de pré-obesidade e obesidade encontrados na amostra estdo em concordancia com os dados
nacionais. A semelhanca dos resultados descritos na iniciativa COSI (Childhood Obesity Surveillance Initiative), verificou-se uma diminuicdo da
prevaléncia de obesidade com a implementagao de sessdes de educacdo para a saude do programa PASSE.

Segundo 0 nosso conhecimento, este projeto de intervengdo representa um estudo pioneiro em Portugal, na medida em que a implementagéo
de sessoes de educacdo para a salde se refletiu na melhoria dos habitos nutricionais.

As principais limitacGes relacionadas com o projeto prendem-se com o cronograma concebido e com a dificil manutengdo dos participantes ao
longo do mesmo.

Os resultados apresentados tornam premente a otimizagdo da intervencéo pelas equipas de saude escolar, de forma estruturada e continua, por
forma a combater esta epidemia global e apresentar ganhos em satde.

LEPTINA - ESTUDO RETROSPETIVO EM POPULACOES PEDIATRICAS

Ricardo Ribeiro; Carolina Queirés; Gilberto Marques; Analia do Carmo; CelesteFreire; Teresa Ferreira; Isabel Albuquerque; Henriqueta
Pereira

Servigo de Patologia Clinica, Hospital Pedidtrico de Coimbra, Centro Hospitalar e Universitério de Coimbra

INTRODUGAO: A leptina é secretada pelos adipdcitos, encontrando-se aumentada em circulagdo perante situagdes de excesso de adiposidade.
Em contexto hospitalar e em populagdes pedidtricas, permanece por clarificar o papel do doseamento sérico de leptina como marcador de
obesidade considerando a sua relagdo com a idade, género e maturagéo bioldgica, assim como compreender a Sua associagdo com marcadores
de perfil lipidico e a doenga subjacente.

MATERIAL E METODOS: Estudo retrospetivo que incluiu os doentes com doseamento de leptina sérica por radio-imunoensaio em idade
pediatrica, entre janeiro 2015 até agosto 2017, no Hospital Pediatrico de Coimbra (n=579). Excluiram-se 50 individuos, apds revisao clinica,
por auséncia de registo de peso e estatura em consulta médica realizada com menos de 1 més relativamente a data de colheita. As variaveis
com doseamentos foram estratificadas em tercis e incluidas na andlise de regressao logistica stepwise multivariada (P<0.0001), tendo como
covariaveis: tercis de leptina, colesterol total, LDL, HDL e triglicerideos, e idade, género, doenca de base e farmacoterapia & data da colheita.
Foi realizada regressao linear e curvas Kaplan-Meier (teste Log Rank). O z-score do IMC foi calculado por idade e género para categorizar cada
participante segundo a classificacdo de obesidade da IOTF.

RESULTADOS: Participaram no estudo 529 individuos em idade pediatrica (mediana, 13.1; intervalo inter-quartil, 9.5-15.5 anos) de ambos 0s
sexo0s (52% feminino e 48% masculino). As doencas de base incluiram obesidade sem co-morbilidades (38%), obesidade com co-morbilidades
(21%), diabetes tipo 1 (14%), dislipidemia (2%), anorexia (1%) e controlos sem patologia identificada em consulta de avaliagéo de risco (25%). A
regressao linear evidenciou que uma percentagem relevante da variagéo dos niveis de leptina (48.6%, P<0.0001) é explicada pelo IMC. O estudo
de regressao logistica stepwise identificou os tercis de leptina como a varidvel mais forte em associagao com o risco de excesso de peso (OR, 4.5;
IC95%, 2.9-7.0) e risco de obesidade (OR, 18.6; 1C95%, 9.9-35.0) em comparag&o com normoponderais, e com a obesidade comparada com o
excesso de peso (OR, 4.0; 1C95%, 2.7-6.1). Os tercis de HDL mais elevados representaram protecao para excesso de peso e obesidade, embora
com menor magnitude. Quando consideramos como varidveis dependentes a obesidade isolada ou com co-morbilidades comparadas com o0s
controlos sem doenca, verificou-se que os tercis de leptina eram a varidvel com maior impacto no risco (OR, 7.6; IC95%, 5.0-11.4 e OR, 12.6;
IC95%, 6.2-25.6, respetivamente). Os tercis de leptina ainda se associaram de modo independente a obesidade ndo-secundaria (P=0.016).
Na andlise Kaplan-Meier verificou-se uma tendéncia linear com aumento dos tercis de leptina (P=0.012) e LDL (P=0.016) em associagdo com
ocorréncia de menarca em idade mais baixa e em idade mais elevada, respetivamente.

CONCLUSAO: Nesta populacdo pediatrica clinicamente heterogénea, existe uma forte associacdo entre a classificacdo clinica de obesidade, o
IMC e a concentragdo de leptina, independente de outros fatores, doenca de base, género e idade. Assim, o doseamento de leptina podera ser
um marcador Util em contexto de obesidade, refletindo principalmente a dimensao do reservatorio de tecido adiposo. Estudos futuros deverdo
determinar os cutoff de leptina clinicamente relevantes.
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AUTOIMUNIDADE NA DIABETES MELLITUS TIPO 1

Ana Rita Dias', Sofia Martins?, Olinda Marques?®, Ana Maria Antunes?
1 Servigo de Pediatria, Hospital de Braga; 2 Unidade de Endocrinologia Pediétrica, Hospital de Braga; 3 Servico de Endocrinologia, Hospital de Braga

INTRODUGAO: A diabetes mellitus tipo 1 (DM1) & uma das doengas cronicas mais comuns em idade pediétrica. Estas criancas e adolescentes
apresentam um risco aumentado de desenvolver outras doengas auto-imunes.

OBJECTIVO: Caracterizar uma populagdo pedidtrica com diagnostico de DM1 e identificar a presenca de marcadores de auto-imunidade
associados.

METODOS: Estudo retrospectivo descritivo, através da consulta dos processos das criancas e adolescentes seguidos em consulta de Diabetologia
Pediatrica com diagnostico de DM1 em idade inferior aos 18 anos, desde Janeiro de 2000. Andlise estatistica em SPSS 229, teste x? («=0,05).

RESULTADOS: Foram incluidas 143 criangas, 51% do sexo masculino. A idade média ao diagnostico de DM1 foi 7,8 anos (minimo 15 meses;
maximo 17,1 anos). O grupo etério no qual foi mais frequente o diagndstico de DM1 incluiu criancas dos 5 aos 9 anos, correspondendo a 42,%
dos diagnasticos, e 2,8% dos diagnosticos ocorreram entre 0s 15 e 18 anos. Nesta amostra verificou-se um predominio de DM1 inaugural no
Outono (em 38%), com distribuicdo regular durante as restantes estacoes. A evolugéo da doenca foi, em média, 6,6 anos (minimo 1 més; maximo
18 anos). A apresentagdo a HbA1c média foi 11,3% e 43,3% apresentavam cetoacidose & admissao. A terapéutica com multiplas administracées
didrias de insulina (MAI) estava instituida em 56,6% desta amostra e 43,4% tinham sistema de infusdo subcutanea continua de insulina (SISCI).
Apresentavam historia familiar de DM1: 11,2% em familiares de 1° grau e 12,8% noutros familiares; DM2: 2,4% em familiar de 1° grau, 52,8%
noutros familiares; tiroidite auto-imune: 2,4% em familiar de 1° grau. Pelo menos um auto-anticorpo (IAA, ICA, GAD, ZNT8) foi positivo em 29,4%
das criangas que realizaram esse estudo (n=102). Das criangas com histéria familiar de DM1, 25% apresentavam positividade para pelo menos
um dos auto-anticorpos associados a DM1 [x?(24)=6 vs 18, p=0,546]. Identificaram-se anticorpos antiTPO em 23 criancas e antitireoglobulina
em 12, correspondendo a 24 tiroidites de Hashimoto (17,1%). Destas, 58,3% eram eutiroideias, 33,3% apresentavam hipotiroidismo subclinico
e 8,3% hipotiroidismo. Verificou-se positividade para anticorpos associados a DM1 em 42% das criangas com tiroidite de Hashimoto [x?(17)=5
vs 12, p=0,944]. Das 74 criangas que realizaram estudo HLA, 59,5% apresentaram DQ2 positivo e 45,9% apresentaram DQ8. Os anticorpos
antiendomisio foram positivos em 11 criangas (n=122) e antitransglutaminase em 4 (n=34), correspondendo a 1 diagnéstico de doenca celiaca.
|dentificaram-se ainda outras doengas auto-imunes associadas: 1 doenca de Graves, 1 vitiligo, 1 artrite idiopatica juvenil com uveite e 1 doenga
inflamatdria intestinal.

CONCLUSAO: Nesta amostra a prevaléncia de marcadores de autoimunidade associados @ DM1 foi concordante com a literatura. Destaca-se
que a positividade dos anticorpos associados a DM1 néo esteve associada a presenca de anticorpos antitiroideus ou a historia familiar de DM1.

UMA PATOLOGIA COMUM MAS UMA CAUSA RARA
DE AMENORREIA PRIMARIA

Sara Pires da Silva', Filipa Espada’, Mariana Maia', Jodo Pedro Neves?, Patricia Santos', Marcelo Fonseca'

1 Unidade de Endocrinologia Pediatrica, Servigo de Pediatria, Hospital Pedro Hispano - Unidade Local de Satide de Matosinhos; 2 Servico de Ginecologia e Obstetricia, Hospital Pedro Hispano —
Unidade Local de Saude de Matosinhos

INTRODUGAO: A amenorreia priméria ¢ um importante desafio diagndstico. As suas possiveis causas, com apresentagéo clinica e progndstico
varidveis, obrigam a equacionar multiplos diagndsticos diferenciais. Nao raras vezes € necessaria uma abordagem multidisciplinar.

CASO CLINICO: Adolescente 15 anos e 7 meses observada em consulta de endocrinologia pediétrica por amenorreia priméria. Da sua histéria
familiar destaca-se irma com hiperplasia congénita da suprarrenal de apresentagdo tardia.

Do exame objetivo realca-se a presenca de obesidade de predominio central (MC 32,4Kg/m? e perimetro abdominal de 115¢m) com acantose
cervical e axilar exuberante, hirsutismo com indice de Ferriman-Gallwey de 23, mama com adiposidade e no estadio 3 e pelo pubico estadio 5.
No estudo do atraso pubertario foi realizada avaliagdo analitica geral que ndo demonstrou evidéncia de doenca cronica ou alteragbes da fungdo
tiroideia. O doseamento de prolactina foi normal.

A avaliagdo do eixo hipotalamo-hipofisario-gonadal revelou gonadotrofinas, estradiol e progesterona adequados ao seu estadio pubertario e
relagdo LH/FSH <1.

Perante os sinais de hiperandrogenismo, doseou niveis séricos de testosterona total (83ng/dL), cortisol sérico (9.7pg/dL), DHEA-S (171.1pg/dL)
e 170HP (4.90ng/mL). A prova de ACTH apresentou resposta da 170HP aos 60 minutos de 2.90ng/mL. Ecografia abdominal e renal foi normal.

Para avaliac&o das comorbilidades associadas & obesidade: indice de Homa de 7.5; prova de tolerancia oral & glicose com glicemia aos 120min
de 144mg/dL e perfil lipidico com C-HDL 25mg/dL.

Para investigacdo do atraso pubertario fez também cari6tipo de 50 metafases 46,XX e ecografia pélvica, que revelou Utero de morfologia
pubertaria e ovarios globosos e volumosos (11cm? e 15¢cm?) com foliculos de distribuicdo predominantemente periférica.

Na presenca de amenorreia primaria e hiperandrogenismo associado a sindrome metabdlica foi equacionado o diagnostico de Sindrome de
Ovario Policistico (SOP), tendo sido implementadas alteracdes de estilo de vida e iniciado metformina e contracetivo oral combinado (COC).
Atualmente, com 18 anos, sob COC e metformina, encontra-se com hemorragia de privagao, hirsutismo com indice de Ferriman-Gallwey de 12
e perda ponderal de 10kg.

P26

P28



22

CONGRESSO SPEDP | CURSO TEORICO PRATICO DE DIABETES

DISCUSSAO: A SOP na adolescéncia, cada vez mais frequente, constitui um desafio diagndstico Unico, muitas vezes baseado em critérios
clinicos e analiticos ndo consensuais.

Postula-se que a carga genética associada a crescente exposicao a disruptores neuro-endocrinos e aos habitos de vida cada vez mais
obesogénicos estejam na base da sua apresentagdo mais precoce € grave. Assim torna-se uma importante causa de amenorreia primaria.
Sublinhamos a importancia de aferir novos indicadores analiticos sugestivos de SOP e explorar novos consensos internacionais, no sentido de
colmatar a dificuldade inerente ao diagndstico em idades precoces.

A identificagdo atempada desta sindrome culminard numa intervengéo mais eficaz, visando o normal desenvolvimento pubertario, promogao da
fertilidade e controlo das comorbilidades associadas.



PATROCINADORES OFICIAIS:

SIPSEN SANOFI g

Lo, rocte) (D

Medtronic
@)
A.MENARINI
diagnostics . 4 ®
novo nordisk
Abbott T IEESCA N

& LIFESCAN

Diabetes Care B - folwon Johmson company






	_GoBack

