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PATOLOGIA TIROIDEIA NO SERVIÇO DE URGÊNCIA  
– UM CASO DE CARDIOMIOPATIA TIREOTÓXICA 
Arruda A.1, Soares M.R.1, Anselmo J.2, Gomes F.1, César R.2

1 Serviço de Pediatria do Hospital do Divino Espírito Santo, EPER; 2 Serviço de Endocrinologia e Nutrição do Hospital do Divino Espírito Santo, EPER

Introdução: A doença de Graves é a causa mais comum de tireotoxicose em crianças e adolescentes. A cardiomiopatia é a apresentação 
inicial em aproximadamente 6% dos doentes com hipertiroidismo mas menos de 1% desenvolve cardiomiopatia dilatada com disfunção sistólica 
do ventrículo esquerdo.

Caso Clínico: Adolescente do sexo feminino, de 14 anos de idade, filha de pais consanguíneos, com antecedente pessoal de situs inver-
sus totalis e antecedentes familiares de mãe com patologia tiroideia, foi observada no Serviço de Urgência por dor torácica retro-esternal de 
características pleuríticas com dois dias de evolução. A doente referia perda de peso, palpitações e cansaço fácil com um mês de evolução. Ao 
exame objetivo, taquicárdica (118 bpm) mas apirética e normotensa. Auscultação cardio-pulmonar sem alterações. Sem ingurgitamento vascular 
cervical e sem edema periférico. Radiografia de tórax póstero-anterior em ortostatismo confirmou dextrocardia sem outras alterações. Quatro 
horas após a admissão, a adolescente iniciou quadro súbito de dificuldade respiratória associada a dessaturação periférica de oxigénio para 80% 
em ar ambiente e fervores crepitantes à auscultação dos dois terços inferiores de ambos os hemitoraces pulmonares. Repetiu radiografia tórax 
que evidenciou congestão pulmonar venosa. Analiticamente apresentou uma elevação dos marcadores cardíacos (creatinaquinase total de 1091 
U/L com 181 U/L da fração mb, troponina I de 21.794 ug/dl e posteriormente, NT-pro BNP de 3569 pg/ml). Eletrocardiograma com taquicardia 
sinusal (122 bpm), elevação do segmento ST nas derivações V4R a V6R. Ecocardiograma revelou câmaras cardíacas não dilatadas e com função 
conservada, insuficiência mitral ligeira a moderada e ausência de derrame pericárdico. Foi medicada com O2 suplementar, analgesia e furose-
mida. Já em internamento foi-lhe diagnosticado hipertiroidismo primário por doença de Graves (T3 Livre de 14,96 pg/ml, T4 Livre 4,19 ng/dl e 
TSH 0,004 uUI/mL, anticorpos anti- recetores TSH 8,85 U/l, anticorpos anti-TPO de 242,10 UI/mL  e anti-TG >500 UI/ml). Ecografia tiroideia com 
glândula de dimensões normais, hipoecogenicidade difusa e aumento da vascularização. Foi medicada com carvedilol e tiamazol 30 mg/dia. Nos 
dias seguintes ao início da terapêutica verificou-se melhoria clínica, nomeadamente, a doente ficou eupneica, com saturações de O2 adequadas 
em ar ambiente e sem alterações à auscultação pulmonar. Alta hospitalar ao nono dia de internamento, clinicamente bem, com níveis de T4 de 
2,24 ng/dl e de TSH de 0,005 uUI/ml medicada com tiamazol 30 mg/dia e carvedilol.

Discussão: O caso clínico apresentado demonstra a importância de considerar o hipertiroidismo no diagnóstico diferencial de uma cardiomio-
patia de etiologia desconhecida, particularmente no doente jovem e sem fatores de risco cardiovasculares conhecidos. São necessários mais 
estudos para determinar a epidemiologia, os critérios de diagnóstico e a abordagem terapêutica da cardiomiopatia tireotóxica.

RAQUITISMO HIPOFOSFATÉMICO HEREDITÁRIO 
– A PROPÓSITO DE UM CASO CLÍNICO 
Daniela Magalhães1,2,3, Cíntia Castro-Correia2,4, Carla Costa2,4, Rita Santos Silva2,4, Manuel Fontoura2,4

1 Serviço de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo do Centro Hospitalar de São João EPE, Porto, Portugal; 2 Faculdade de Medicina da Universidade do Porto, Porto, Portugal; 3 Instituto de 
Investigação e Inovação em Saúde, Universidade do Porto, Portugal; 4 Serviço de Pediatria do Centro Hospitalar de São João EPE, Porto, Portugal

Introdução: Baixa estatura, deformidades esqueléticas e sinais radiológicos de raquitismo e osteomalacia são achados fenotípicos caracte-
rísticos do raquitismo hipofosfatémico. A forma hereditária mais comum é a dominante ligada ao X, causada por mutações com perda de função 
do gene PHEX. Esta patologia caracteriza-se por elevados níveis circulantes de FGF23 com consequente hipofosfatemia secundária a espoliação 
renal de fosfato aumentada e 1,25-(OH)

2
-VitD inapropriadamente normal ou diminuída. A hipofosfatemia é o sinal mais precoce e está habitual-

mente presente imediatamente após o nascimento. O tratamento não tem como objetivo normalizar as concentrações séricas de fosfato mas 
antes aumentar a velocidade de crescimento e prevenir ou melhorar as deformidades esqueléticas e radiográficas.

CASO CLÍNICO: Menina de 2 anos e 2 meses enviada à consulta de Endocrinologia Pediátrica por alterações esqueléticas dos membros infe-
riores sugestivas de raquitismo. Como antecedentes pessoais de realçar antropometria ao nascimento de 3040 gr (PC 25) e 51 cm (PC 75) e 
marcha com início aos 16 meses. Efetuou suplementação com 600UI/dia de vitaminaD no primeiro ano de vida. História familiar de raquitismo 
hipofosfatémico no pai. À avaliação com peso 12,420 kg (PC 50) e comprimento 81,5 cm (<PC 5). Apresentava joelhos varos com claudicação da 
marcha e base alargada. O estudo analítico documentou hipofosfatemia de 2,5 mg/dL (VR 4,0-6,5), cálcio ionizado 2,56 mEq/L (VR 2,26-2,64), 
PTH 49,8 pg/mL (VR 10,0-65,0), FA 723 U/L (VR 108-317), 25-OH-VitD 29 ng/mL (VR >30), razões urinárias cálcio/creatinina 76 mg/g (VR 
9-328) e fósforo/creatinina 2153 mg/g (VR 111-927). O estudo radiográfico da mão e punho documentou alargamento, irregularidade e escle-
rose das metáfises sugestivos de raquitismo. A idade óssea era coincidente com a idade cronológica. O estudo genético confirmou o diagnóstico 
de raquitismo hipofosfatémico ligado ao X. Foi iniciada terapêutica com calcitriol 0,25 µg bid e solução de Joulie 2,5 mL de 6/6h.

CONCLUSÃO: A desaceleração do crescimento e o raquitismo que caracterizam o raquitismo hipofosfatémico ligado ao X têm início nos primei-
ros dois anos de vida, quando a velocidade de crescimento é fisiologicamente máxima. O tratamento dirigido deve ser iniciado precocemente 
de forma a evitar que os sinais fenotípicos da doença se tornem evidentes. Contudo, os efeitos do tratamento no crescimento longitudinal são 
frequentemente dececionantes e muitos mantêm-se mesmo refratários à terapêutica. Esta patologia exige reavaliação periódica, não só para 
avaliação da eficácia terapêutica, mas também para evitar potenciais complicações da mesma, nomeadamente hipercalcemia, hipercalciúria, 
nefrocalcinose e hiperparatiroidismo secundário.
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HIPERPARATIROIDISMO PRIMÁRIO EM IDADE JOVEM 
– DIFICULDADES NO DIAGNÓSTICO 
Diana Oliveira1, Luís Cardoso1, Diana Catarino1, Diana Martins1, Adriana Lages1, Mara Ventura1, Nelson Cunha1, Bernardo Marques2, 
Lúcia Fadiga1, Sandra Paiva1, Francisco Carrilho1

1 Serviço de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo, Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, EPE; 2 Serviço de Endocrinologia, Instituto Português de Oncologia de Coimbra FG, EPE

Introdução: O hiperparatiroidismo primário é incomum em crianças e adolescentes. Habitualmente resulta de um adenoma da paratiroide, 
cujo aspeto ecográfico é de lesão ovalada hipoecogénica e homogénea, podendo simular um nódulo da tiroide sobretudo se intratiroideu. Se 
submetido a citologia aspirativa por agulha fina (CAAF), o diagnóstico diferencial com nódulo folicular da tiroide pode ser impossível.

Caso clínico: Adolescente seguida em consulta de Endocrinologia desde os 16 anos por “nódulo da tiroide” inicialmente com 3.8cm de maior 
diâmetro, misto, com citologia aspirativa por agulha fina (CAAF) em 2013 compatível com nódulo coloide. Função tiroideia normal, anticorpos 
anti-tiroperoxidase positivos. Referia episódios de lipotímia, náuseas e vómitos, associados a períodos de maior calor, também desde os 16 
anos, em estudo em consulta de Neurologia. Sem outros antecedentes pessoais de relevo. Antecedentes familiares de litíase renal (pai e tio 
paterno). Repetiu CAAF em 2016, visualizados linfócitos e ausência de células tiroideias (Bethesda IV – Suspeito). Em 2017 realizada CAAF de 
“nódulo maioritariamente quístico, 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 citológico foi de “tumor folicular/ paratiroide”. Cintigrafia das paratiroides com sestamibi-Tc99m compatível com paratiroide hiperfun-
cionante inferior direita. Analiticamente PTH 266 pg/mL, cálcio 12,7 mg/dL, fosfato 2,4mg/dL, com 25-OH-vitamina D e função renal normal. 
Sem litíase renal em ecografia. Realizou rastreio bioquímico de Neoplasia Endócrina Múltipla 1 (NEM1), que foi negativo. Aguarda resultado de 
estudo genético para orientação cirúrgica.

Discussão e conclusão: No caso apresentado, a suspeita clínica e ecográfica mais precoce poderia ter permitido um doseamento de cálcio 
e assim um diagnóstico e tratamento mais atempado do hiperparatiroidismo primário. Os adenomas da paratiroide com alguma frequência são 
erradamente diagnosticados por CAAF como lesões foliculares da tiroide. A hipercalcemia é uma pista importante para o diagnóstico correto, 
devendo ser avaliada se existirem dúvidas quanto à origem tiroideia de lesões nodulares identificadas em ecografia. Perante um caso de hiper-
paratiroidismo primário em idade jovem a suspeita de alterações genéticas deve ser colocada. A história familiar de litíase renal poderia favorecer 
a hipótese de NEM1; apesar da ausência de antecedentes pessoais ou familiares de lesões da mandíbula, a possibilidade de mutação do gene 
CDC73 não pode ser excluída. Assim, a identificação de mutações patogénicas permitirá o rastreio e deteção precoce de tumores associados às 
formas sindrómicas de hiperparatiroidismo.

CARCINOMA PAPILAR DA TIRÓIDE: DIAGNÓSTICO 
AOS 13 ANOS DE IDADE 
Diana Catarino1, Cristina Ribeiro, Diana Oliveira1, Diana Martins1, Mara Ventura1, Adriana Lages1, Nelson Cunha1, Lúcia Fadiga1, 
Bernardo Marques2, Alice Mirante3, Francisco Carrilho1

1 Serviço de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo- Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra; 2 Serviço de Endocrinologia - IPO de Coimbra; 3 Hospital Pediátrico de Coimbra

Introdução: O carcinoma da tiróide é menos frequente nas crianças e adolescentes, comparativamente com a idade adulta, com uma 
incidência anual de aproximadamente 4-5/100 000 casos. Em particular na idade pediátrica, o carcinoma da tiróide é mais comum no sexo 
feminino e na adolescência, sendo nestes casos a segunda neoplasia mais comum. Têm maior taxa de metastização e recorrência, no entanto, o 
seu prognóstico é excelente, com sobrevida de 95% aos 20-30 anos de follow up. O tratamento de primeira linha é a cirurgia, em alguns casos 
seguido de terapêutica com iodo 131.

Caso clínico: Sexo masculino, 15 anos de idade, sem antecedentes pessoais relevantes. História de aparecimento de tumefação laterocervical 
direita, há cerca de dois anos. Durante o estudo etiológico, realizou TC torácica que mostrou micronódulos pulmonares bilaterais compatíveis com 
extensa metastização; e citologia aspirativa de nódulo da tiróide e de adenopatias cervicais, cuja anatomia patológica evidenciou um carcinoma 
papilar da tiróide com metastização ganglionar. O estudo analítico 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 intercorrências. Anatomia patológica: carcinoma papilar da tiróide, 
variante clássica, do lobo direito da tiróide, com extensão ao istmo, com tamanho estimado de 2.7 cm, que intersecta a cápsula da glândula e 
superficialmente o tecido adiposo peritiroideu, com imagens de embolização venolinfática; metastização de seis de sete gânglios do compartimento 
cervical lateral direito; metastização em três gânglios do compartimento ganglionar central anterior e infiltração direita deste compartimento pela 
neoplasia invasora papilar tiroideia - pTNM – T2 N1b; LVI, AJCC – I (se M0). Foi transferido para o Serviço de Endocrinologia do CHUC.

Realizou três terapêuticas com I131, num total de 385 mCi. Após a 1ª terapêutica mantinha extensa metastização pulmonar difusa bilateral e 
metastização ganglionar supraclavicular esquerda e lateraocervical direita; após a 2ª terapêutica verificou-se diminuição da captação pulmonar 
e desaparecimento da metástase supraclavicular; e após a 3ª terapêutica houve desaparecimento da metástase ganglionar laterocervical, 
mantendo no entanto metastização pulmonar difusa. 

A melhoria cintigráfica, foi acompanhada de redução progressiva da Tg sob frenação da TSH com levotiroxina (527 ng/mL > 295 ng/mL > 147 
ng/mL), bem como após estimulação da TSH (25921 ng/mL > 14604 ng/mL > 2909 ng/mL), o que evidencia resposta positiva ao tratamento. 
Neste momento está medicado com levotiroxina 137mcg/dia, com bom estado geral. Última avaliação analítica (10/10/2017): Tg 147ng/mL, ac 
anti-Tg negativos, TSH 0.008 mU/L (0.1-4.0mU/L), T4L 2.1 ng/dL (0.8-1.9ng/dL).
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Discussão/conclusão: O caso clínico apresentado demonstra a agressividade destes tumores em doentes muito jovens. No entanto, a boa 
resposta à terapêutica confirma o bom prognóstico, habitualmente comum nestas situações. É de realçar a necessidade de manter terapêutica 
com doses elevadas de levotiroxina, para manter a supressão da TSH, até que se possa considerar a remissão. O follow-up deste doente será 
essencial, dada a possibilidade de recorrência.
Apesar da evolução favorável, a situação ainda está longe de se poder considerar livre de doença, pelo que deverá manter controlo apertado (3 
em 3 meses, se possível).

SÍNDROMES POLIGLANDULARES AUTOIMUNES – CASUÍSTICA 
de 15 ANOS DE UMA UNIDADE DE ENDOCRINOLOGIA PEDIÁTRICA
Ivete Afonso1, Andreia A. Martins1, Catarina Viveiros1, Patrícia Santos2, Filipa Espada2, Marcelo Fonseca2

1 Serviço de Pediatria, Hospital Pedro Hispano; 2 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Hospital Pedro Hispano.

Introdução: As Síndromes Poliglandulares Autoimunes (SPA) são doenças raras, multifatoriais, caracterizadas pela associação de múltiplos 
distúrbios autoimunes e, em alguns casos, imunodeficiência. Os tipos 1 e 2 são considerados SPA major e habitualmente têm a doença de 
Addison como componente predominante. O tipo 3 é dividido em 4 subtipos conforme as doenças associadas à doença autoimune da tiroide 
(3A: Diabetes Mellitus tipo 1 (DM1), 3B: anemia perniciosa, 3C: vitiligo e/ou alopécia e/ou outra doença autoimune; 3D: doenças do colagénio e 
vasculite). O tipo 4 inclui associação de patologias autoimunes que não preenchem completamente os critérios das SPA 1-3. Recentemente, uma 
nova classificação considera que os tipos 2,3 e 4 devem ser vistos como uma única síndrome, designada SPA tipo 2.

Objetivo: Caracterizar as SPA seguidas em Consulta Externa de Endocrinologia Pediátrica no Hospital Pedro Hispano.

Materiais e Métodos: Estudo retrospetivo, descritivo e analítico, com revisão dos processos clínicos de crianças/adolescentes com critérios 
de SPA. 

Resultados: Os autores apresentam 26 crianças/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 manifestação da 
doença surgiu em média aos 8 anos, com o diagnóstico de DM1 na maioria dos casos. A idade média do diagnóstico de SPA foi aproximadamente 
aos 12 anos (mínimo 7 anos, com as associação DM1, tiroidite autoimune e vitiligo e máximo 17 anos com a associação vitiligo e doença de 
Graves). Outras doenças autoimunes envolvidas foram a nefrite lúpica, a gastrite autoimune, a doença celíaca e a espondiloartropatia HLA B27 
positivo, havendo um caso com associação de DM1, artopatia e imunodeficiência. 

Discussão: Nesta amostra, a SPA tipo 3 foi predominante, salientando-se a ausência de casos do tipo 1, descritos na literatura como os mais 
frequentes na infância. Apesar da raridade destas síndromes, a associação entre doenças autoimunes e entre estas e imunodeficiências está 
bem estabelecida. Na presença de uma endocrinopatia autoimune é fundamental estabelecer e seguir protocolos de rastreio de forma a evitar 
as complicações graves muitas vezes associadas a estas doenças.

HIPERPLASIA CONGÉNITA DA SUPRA-RENAL 
– DO DIAGNÓSTICO PRECOCE À CRISE ADRENAL
Tânia Moreira1, Patrícia Ferreira2, Tânia Mendo3, Ana Pita4, Lurdes Lopes1

1 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Hospital Dona Estefânia, Centro Hospitalar de Lisboa Central, EPE; 2 Serviço de Pediatria, Hospital de Vila Franca de Xira; 3 Serviço de Pediatria, Hospital 
José Joaquim Fernandes, ULSBA, Beja; 4 Unidade de Cuidados Intensivos Neonatais, Centro Hospitalar de Lisboa Central, EPE

Introdução: A forma mais frequente de hiperplasia congénita da supra-renal (HCSR) é a deficiência em 21-hidroxilase. Apresenta um espetro 
clínico com gravidade variável e fenótipos distintos.
Descrevem-se três casos em recém-nascidos/lactentes jovens que ilustram a necessidade de intervenção terapêutica precoce eficaz.

Descrição: 
Caso 1 - Recém-nascido de 5 dias, com fenótipo masculino prenatal e registo de nascimento do sexo masculino, referenciado a consulta de 
Endocrinologia e Urologia Pediátricas por ambiguidade genital. No exame físico destacava-se Prader 4, ecografia com útero de morfologia e 
dimensões normais e ionograma normal. A avaliação analítica confirmou a suspeita diagnóstica de HCSR e cariótipo 46,XX, iniciando terapêutica 
três dias depois. Foi decidido com a família a alteração do sexo no registo de nascimento.

Caso 2 - Lactente, sexo masculino (cariótipo 46, XY), 39 dias de vida; inicia quadro de má progressão ponderal e vómitos recorrendo ao SU, 
tendo alta. Recorre novamente ao hospital aos 60 dias de vida por persistência de vómitos; nessa altura a avaliação revelou: Na+ 120 mmol/L, 
K+ 6.94 mmol/L, ficando internado; a correcção adequada da hiponatremia (máximo 130 mmol/L) não foi conseguida com a terapêutica 
instituída, pelo que foi colocada a hipótese diagnóstica de HCSR; os resultados da avaliação laboratorial que confirmaram o diagnóstico clínico 
só estiveram disponíveis ao 16º dia de internamento, altura em que iniciou terapêutica com hidrocortisona. Em D30, por manutenção do quadro 
foi transferido para um hospital central. Iniciou terapêutica com fludrocortisona e cloreto de sódio orais, aumentando-se transitoriamente a dose 
de hidrocortisona. Teve alta 5 dias depois, com ganho ponderal consistente e normalização da natremia.

Caso 3 - Recém-nascido de 23 dias com fenótipo masculino nas ecografias prenatais e duas amniocenteses com cariótipo 46, XX; parto 
hospitalar na área de residência, com alta aos dois dias de vida com suspeita de criptorquidia bilateral, sendo registado com o sexo masculino. A 
partir do 10º dia de vida, refere diminuição da ingesta e perda ponderal (10% aos 22 dias de vida), tendo sido referenciado pelo seu médico de 
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família à urgência. À admissão apresentava-se emagrecido, hipotónico, hipotenso, não tendo melhorado após expansão 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 observação à entrada, salienta-se 
fenótipo masculino, bolsas escrotais vazias (Prader 5) e hiperpigmentação dos genitais. Iniciou, de imediato, terapêutica com hidrocortisona IV 
em dose de stress e correção hidro-electrolítica; em D2, já clinicamente mais estável, iniciou fludrocortisona e cloreto de sódio orais. A ecografia 
revelou útero de características normais e bolsas escrotais com formações sugestivas de corpos cavernosos ou ovários. A avaliação analítica 
confirmou o diagnóstico. Ultrapassou o peso de nascimento em D8 de internamento e teve alta em D18.

Conclusão: Em Portugal, a ausência de rastreio neonatal da HCSR, obriga a maior suspeição diagnóstica perante alteração do desenvolvimento 
sexual ou recém-nascidos com dificuldades alimentares, vómitos e má progressão ponderal. A abordagem desta situação em contexto de 
equipas multidisciplinares experientes é fundamental.

24 NOV 2017 _ 08:30 H comunicações orais

ASPETOS CLÍNICOS E AUXOLÓGICOS NA SÍNDROME DE KLINEFELTER 
EM IDADE PEDIÁTRICA – ANÁLISE DE UM CENTRO DE REFERÊNCIA
Diana Martinsa, Joana Serra Caetanob, Rita Cardosob, Isabel Dinisb, Carla Baptistaa, Margarida Bastosa, Francisco Carrilhoa, 
Alice Miranteb 
a Serviço de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo do Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, Coimbra, Portugal; b Unidade de Endocrinologia Pediátrica do Hospital Pediátrico de 
Coimbra, Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, Coimbra, Portugal

Introdução: A Síndrome de Klinefelter constitui a aneuploidia cromossómica mais comum, apresentando uma prevalência de 1:500 indivíduos 
do género masculino, sendo apenas 10% dos casos identificados na infância e adolescência. Carateriza-se por múltiplas condições clínicas, 
que se baseiam em alterações do cariótipo e condicionam frequentemente um quadro de hipogonadismo, com diferenças significativas entre 
doentes, no que se refere ao perfil fenotípico.

Objetivos: Os autores pretenderam efetuar uma análise retrospetiva, avaliando caraterísticas clínicas e auxológicas de uma coorte de 56 
doentes diagnosticados com Síndrome de Klinefelter em idade pediátrica.

Resultados: Um total de 56 doentes com diagnóstico de Síndrome de Klinefelter, foram observados em Consulta de Endocrinologia no Hospital 
Pediátrico de Coimbra, entre novembro de 1997 e setembro de 2017. Verificámos que 23 (41,07%) doentes foram diagnosticados em idade pré-
natal por amniocentese e os restantes 33 (58,93%) em idade cronológica inferior aos 16 anos (média de 9,72±4,30; min 1, máx 16), devido a um 
quadro clínico caraterizado por um padrão cognitivo e comportamental incomum, anomalias genitais ou alterações do desenvolvimento pubertário.

O cariótipo clássico 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 testículos pequenos (n=15; 26,78%), seguido de criptorquidia (n=6; 10,71%). Foi 
ainda verificada ginecomastia em 5 doentes (8,93%).

Verificámos que 12 (21,43%) indivíduos atingiram uma altura superior à sua estatura-alvo familiar. Vinte e quatro (42,86%) doentes iniciaram 
terapêutica com testosterona, com idade média de 14,71±1,33 anos, não tendo sido verificados efeitos-adversos significativos. No grupo que 
recebeu tratamento com testosterona não foram observadas diferenças significativas ao nível 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 e a última avaliação em consulta.

Conclusões: De acordo com a presente análise, a Síndrome de Klinefelter carateriza-se por uma heterogeneidade clínica e fenotípica 
relevantes, sendo a maioria dos doentes diagnosticados em idade pós-natal. Um elevado número de indivíduos atingiu uma altura superior à 
estatura alvo respetiva. A terapêutica com testosterona foi iniciada num número substancial de doentes, com elevada tolerabilidade e sem efeitos 
adversos relacionados. Contudo, o tratamento referido não se associou a diferenças significativas ao nível dos percentis para a estatura e IMC 
entre a primeira e última avaliação em consulta, demonstrando que não condicionou efeitos consideráveis no perfil auxológico da nossa amostra.

FATORES DE RISCO CARDIOVASCULARES NUMA POPULAÇÃO 
PEDIÁTRICA COM DIABETES MELLITUS TIPO 1
Sara Monteiro Cunha, Sofia Vasconcelos, Carla Ferreira,, Carla Meireles, Ângela Dias
Serviço de Pediatria, Hospital da Senhora da Oliveira, Guimarães

Introdução: As doenças cardiovasculares (DCV) são uma complicação tardia da diabetes mellitus tipo 1 (DMT1). As DCV geralmente não 
ocorrem durante a idade pediátrica, embora haja evidência que o processo aterosclerótico subjacente possa ter início precocemente. Os fatores 
de risco cardiovasculares (FRCV) são mais comuns nos doentes com DMT1, sendo a hipertensão arterial a mais frequente. Objetivo: Determinar 
a prevalência dos FRCV nos doentes com DMT1 seguidos em consulta de diabetologia pediátrica num hospital nível 2 da região Norte do país.

Material/Métodos: Estudo retrospetivo, observacional, transversal e analítico dos doentes da consulta de diabetologia pediátrica entre 
setembro 2016 a setembro de 2017. As variáveis estudadas foram o sexo, idade, duração de doença, valor de hemoglobina glicada A1c 
(HbA1c), o índice de massa corporal (IMC), pressão arterial (PA), usando tabelas para o sexo, idade e percentil da altura, e o perfil lipídico. Análise 
estatística 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 duração de doença foi de 4 anos; 51,3% (n=39) tinha uma duração inferior a 5 anos. O valor mediano da 
HbA1c foi de 8,1; verificando-se a presença de um valor 7,5% em 22,4% (n=17). Cerca de 38,5% (n=5) das crianças, com idade mediana 
de 7 anos, e 19,0% (n=12) dos adolescentes apresentaram HbA1c <7,5%. O sistema de múltiplas administrações de análogos de insulina 
(MAAI) foi a forma de tratamento em 81,6% (n=62) dos doentes. Em relação à presença de FRCV, constatou-se dislipidemia em 14,5% (n=11), 
índice de massa corporal (IMC) no percentil ≥85 em 29% (n=22) e pressão arterial (PA) no percentil ≥90 em 5,3% (n=4) da amostra. Verificou-
se que 28,6% (n=4) dos doentes sob perfusão subcutânea contínua 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).

Discussão: Mais de 80% da amostra é adolescente e, destes, menos de 20% apresentava um bom controlo glicémico, o que contrasta com 
38,5% das crianças com bom controlo. Este resultado vai ao encontro do que é descrito na literatura sobre a dificuldade em manter um controlo 
metabólico adequado durante a puberdade. Neste estudo, a prevalência de excesso ponderal ou obesidade foi de 29% e quase 15% apresentou 
dislipidemia. Estes valores são preocupantes nesta população. É sabido que a insulinoterapia intensiva tem como efeito lateral o aumento 
ponderal e este trabalho mostra que doentes com PSCI apresentam maior prevalência de excesso ponderal ou obesidade, apesar do melhor 
controlo metabólico, quando comparados com os doentes sob MAAI. Este facto poderá estar relacionado com a menor prática de atividade física 
por interferência com o sistema de perfusão ou a maior tendência a excessos alimentares decorrente da adoção de um esquema mais flexível. 
Face a estes resultados, é premente incentivar à modificação de estilos de vida que visem à redução desta epidemia do século XXI.

CARACTERIZAÇÃO DE UMA POPULAÇÃO PEDIÁTRICA NO MOMENTO 
DA TRANSIÇÃO PARA A CONSULTA DE ADULTOS
Vânia Gomes1, Catarina Silvestre1, Madalena Sassetti2, Brígida Robalo3, Carla Pereira3, Maria Raquel Carvalho1, Florbela Ferreira1, 
Maria João Bugalho1, Maria de Lurdes Sampaio3

1 Serviço de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo, Hospital de Santa Maria, Lisboa; 2 Serviço de Pediatria, Hospital Garcia de Orta, Almada; 3 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Serviço de 
Pediatria, Hospital de Santa Maria, Lisboa

Introdução: Os adolescentes enfrentam níveis de exigência e desafios acrescidos ao chegar à fase adulta, nomeadamente nas esferas social 
e profissional. O momento de transição da consulta de Endocrinologia Pediátrica para a Consulta de Adultos torna-se assim fundamental de modo 
a manter o seguimento clínico, adesão à terapêutica e, no caso da Diabetes Mellitus (DM), um controlo metabólico adequado.

Objetivo: Caracterização dos doentes seguidos na consulta de Endocrinologia e Diabetes Pediátricas do nosso centro hospitalar, que transitaram 
para a consulta de Endocrinologia/Diabetes de Adultos, desde a sua implementação (2015 até à data).

Material e métodos: Estudo retrospetivo e descritivo dos processos clínicos dos doentes que transitaram para a consulta de Adultos. Análise 
comparativa do controlo metabólico nos doentes com DM, antes e após a transição.

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 à data da transição foi de 18,6±0,7 anos e a idade média ao diagnóstico foi de 10,0±4,1 anos 
(3-17). Relativamente ao tipo de diabetes: 19 eram tipo 1 (3 sob sistema de infusão contínua de insulina), 1 caso tipo 2 e um secundário a fibrose 
quística. Após a consulta de Transição, 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 metabólico, a hemoglobina glicada (HbA1c) prévia foi 8,7±1,6%. Nas avaliações 
posteriores à transição, 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 metabólico prévio com cada uma das avaliações subsequentes, não se verificou diferença 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 à data 
da transição foi de 19,5±1,6 anos. Os diagnósticos mais frequentes foram: hipotiroidismo congénito (n=5); Síndrome de Prader-Willi, défice de 
hormona de crescimento, Síndrome de Turner, défice múltiplo hipofisário e hipogonadismo primário, com 4 casos cada um. Após a consulta de 
Transição, 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 clínica.

Conclusão: Neste estudo, contrariamente ao descrito noutras séries, não se verificou um agravamento do controlo glicémico durante o período 
de seguimento na consulta de Adultos. Em ambos os grupos a taxa de abandono foi baixa, o que pode ser explicado pela reavaliação a curto prazo 
após a consulta de transição 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 Bastos1,2, Alice Mirante1,2, Bernardo Marques3, Joana Serra Caetano1, Caldas Afonso2,4, Carlos Vasconcelos2,5, Conceicão 
Bacelar2,4, Conceicão Pereira2,6, Lurdes Lopes2,7, Marcelo Fonseca2,8, Joana Serra-Caetano2,3, Miguel Patrício2,8, César Marques Esteves2,9, 
Florbela Ferreira2,10, Graciete Bragança2,11, Luísa Raimundo2,12, Lurdes Matos2,7, Lurdes Sampaio1,10, Manuel Fontoura1,9, Teresa Borges2,4

1 Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, EPE; 2 Comissão Nacional para a Normalizacão da Hormona de Crescimento (CNNHC); 3 Instituto Português de Oncologia de Coimbra FG, EPE;  
4 Centro Hospitalar do Porto, EPE; 5 Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, EPE; 6 Instituto Português de Oncologia de Lisboa FG, EPE; 7 Centro Hospitalar de Lisboa Central, EPE; 8 Unidade Unidade 
Local de Saúde de Matosinhos; 9 Centro Hospitalar de São João, EPE; 10 Centro Hospitalar de Lisboa Norte, EPE; 11 Hospital Fernando Fonseca, EPE; 12 Hospital Garcia de Horta, EPE

Introdução: O tratamento com Somatropina recombinante (SMTr) é seguro e melhorou muito a abordagem de crianças e adolescentes com 
deficiência de somatotropina (SMT) e outras patologias do crescimento. Em Portugal, o tratamento com SMTr está aprovado na deficiência de 
somatotropina isolada/múltipla, pequenos para idade gestacional (SGA), doença renal crónica (DRC), síndrome de Turner (ST) e síndrome de 
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Prader Willi (SPW). A Comissão Nacional para a Normalização da Hormona do Crescimento (CNNHC) é responsável pela análise dos casos e 
aprovação da comparticipação do tratamento.

Objetivo: Análise descritiva e comparativa dos dados auxológicos de doentes que completaram terapêutica com SMTr, registados e 
monitorizados pela CNNHC.

Material e métodos: Estudo retrospetivo das crianças submetidas a tratamento com SMTr, com registos completos da “Folha Final de 
Seguimento com Somatropina” da CNNHC. Os parâmetros avaliados incluem estatura alvo familiar (EAF), sexo, diagnóstico, duração do tratamento 
e idade, estatura, velocidade de crescimento (VC) no início e no fim do tratamento. Comparou-se o grupo de crianças com deficiência isolada de 
SMT e múltipla (grupo 1) versus crianças com necessidade de doses suprafisiológicas de SMTr (grupo 2). A associação entre variáveis 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 início do tratamento de 9,8±3,5 anos 
e duração média de 6,3±3,4 anos. A deficiência isolada de SMT foi a causa mais comum (57 casos), seguida da ST (33), deficiência múltipla 
(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 variação de z-score 
de 1,1±1,2. A VC prévia ao tratamento foi em média de 3,9±1,5 cm/ano e no fim, 2,27±1,9cm (p<0,001). A diferença média entre a estatura 
final e a estatura alvo familiar foi de -8,6cm.

O maior crescimento verificou-se no grupo de crianças com deficiência isolada de SMT (média da variação do z-scores de 1,4), seguido da 
deficiência múltipla (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 é inferior em crianças 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 variação do z-score (1,43 versus 0,63; p<0,001).

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

Discussão: O principal objetivo do tratamento com SMTr nas crianças é promover o crescimento para atingir uma estatura apropriada para 
o seu potencial genético. Por enquanto, apenas se encontram 111 casos com registos completos de finalização da terapêutica registados na 
CNNHC. Nestes resultados, as crianças com deficiência isolada/múltiplas de SMT são as que apresentam melhores resultados com o tratamento.
A CNNHC tem tido um papel crucial no diagnóstico e monitorização do tratamento destes doentes.

SÍNDROME DE TURNER E RISCO CARDIOVASCULAR
Bernardo Marques1, Margarida Bastos2, Diana Oliveira2, Diana Martins2, Adriana Lages2, Mara Ventura2, Nelson Cunha2, Lúcia 
Fadiga2, Diana Catarino2, Francisco Carrilho2

1 Serviço de Endocrinologia, Instituto Português de Oncologia de Coimbra FG, EPE; 2 Serviço de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo, Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, EPE

Introdução: A síndrome de Turner (ST) está associada a anomalias cardiovasculares e a um risco de mortalidade até três vezes superior ao da 
restante população. Os achados mais comuns são malformações cardíacas congénitas (MCC), dissecção aórtica, doença cardíaca valvular (DCV), 
hipertensão arterial (HTA) e doença cardíaca isquémica. Alguns estudos sugerem que a ocorrência de doença cardiovascular em mulheres com 
ST está relacionada com o seu cariótipo e possivelmente com tratamento com somatotropina recombinante (STr).

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

Material e métodos: Estudo retrospetivo de 64 doentes com ST identificados na nossa base de dados institucional. Estas foram classificadas 
em três grupos, de acordo com o seu cariótipo: o grupo 1 incluiu 23 doentes com monosomia X, o grupo 2 incluiu 21 doentes com mosaicismo 
e o grupo 3 compreendeu 19 doentes com delecções estruturais do cromossoma X. Foram avaliados os seguintes parâmetros: idade, tratamento 
prévio com STr, desenvolvimento pubertário, perfil lipídico, diabetes mellitus (DM), índice de massa corporal (IMC), tensão arterial e anomalias 
cardíacas e valvulares (através de ECG, ecocardiograma e angioressonância cardíaca e dos grandes vasos). A análise estatística foi feita através 
do teste exato de Fisher e teste T para amostras independentes.

Resultados e conclusões: 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 coarctação aórtica (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 e 
27,2±6,7 no grupo 3). Embora as doentes do grupo 3 apresentem maior prevalência de DM (32%) e HTA (36%) e as do grupo 1 apresentem 
maior prevalência de dislipidémia (65%), não se verificaram diferenças relevantes entre os 3 grupos.

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

A fisiopatologia das anomalias cardiovasculares na ST ainda não está esclarecida. No nosso estudo, a monossomia X associou-se a diagnóstico 
de MCC, em particular, coartação da aorta. Recomenda-se um diagnóstico precoce da ST e vigilância ao longo da vida, assim como avaliação 
do peso, perfil lipídico, função cardíaca, tensão arterial e diâmetro aórtico, a fim de prevenir condições cardiovasculares graves, particularmente 
em mulheres que desejam engravidar.
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TERAPÊUTICA COM SOMATROPINA NA BAIXA ESTATURA  
– REVISÃO DE CASOS COM ESTATURA FINAL / QUASE FINAL 
DO SERVIÇO DE ENDOCRINOLOGIA DO H. EGAS MONIZ
Carlos Vasconcelos, Catarina Roque, Catarina Saraiva, Clotilde Limbert 

Introdução: A Consulta de Endocrinologia Pediátrica do H.E.M. foi a / uma das pioneiras em Portugal (1979?), mas tem sofrido uma redução 
do volume de Consultas com a mudança do Serviço de Pediatria para o Hospital de São Francisco Xavier (1987). A Consulta persiste, apesar de 
cada vez mais serem os Pediatras tratarem a patologia endócrina nas crianças e adolescentes. 

OBJECTIVO e MÉTODOS: Revisão de casos de tratamento com Somatropina, com seguimento até Estatura Final (estável 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 <1,5cm/ano nos de Síndroma de Turner, quando não disponível Estatura Final) até Outubro de 2017, em que foi possível 
recorrer ao registo informático (início da terapêutica após 2001). Para as análises dos Z scores da estatura, utilizaram-se os dados das curvas de 
crescimento da OMS, com o software WHO AnthroPlus, e para a análise estatística o teste t para amostras emparelhadas (com 2 caudas).

RESULTADOS: Iniciaram terapêutica com Somatropina neste período 54 crianças (46 com Défice de Somatropina Isolado, 5 com Défices 
Hipofisários Múltiplos, 3 com Síndroma de Turner e 2 Pequenas para a Idade Gestacional (SGA). Destas, 20 terminaram a terapêutica (em 3 
casos antes de atingirem a Estatura Final / Quase Final – em 1 caso cada, por decisão 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 
incluído na análise:
 

Diagnóstico Idade Inicial
M(DP)

(Min-Máx)

Idade Final
M(DP)

(Min-Máx)

Dur. Terap.
M(DP)

(Min-Máx)

Z Estatura 
Inicial
M(DP)

(Min-Máx)

Z Estatura Final
M(DP)

(Min-Máx)

Z Estatura 
Familiar
M(DP)

(Min-Máx)

Défice Isolado
(n=11)

10,518 (3,922)
(2,392-14,024)

16,581 (1,473)
(14,047-18,685)

6,063 (3,231)
(2,378-11,655)

-2,75 (0,52)
(-3,67 - -1,96)

-1,34 (0,56)
(-2,07 - -0,16)

-1,02 (0,54)
(-1,75 - +0,15)

Diagnóstico Idade Inicial Idade Final Dur. Terap. Z Estatura 
Inicial

Z Estatura Final Z Estatura 
Familiar

Défice Múltiplo
(n=2)

12,485 19,392 6,907 -2,87 -0,33 0,52

11,794 16,202 4,408 -1,51 -0,40 -0,75

Diagnóstico Idade Inicial Idade Final Dur. Terap. Z Estatura 
Inicial

Z Estatura Final Z Estatura 
Familiar

Síndroma de 
Turner
(n=3)

3,110 15,803 12,693 -3,11 -2,66 -1,60

16,008 19,860 3,852 -3,55 -2,05 -0,39

10,504 16,104 5,600 -2,41 -1,10 0,09

Diagnóstico Idade Inicial Idade Final Dur. Terap. Z Estatura 
Inicial

Z Estatura Final Z Estatura 
Familiar

SGA (n=2)
10,175 15,540 5,365 -2,19 -1,23 -0,91

11,501 17,438 5,937 -2,17 -1,19 0,76

DISCUSSÃO E CONCLUSÕES: Nesta pequena série, apenas o grupo de crianças com Défice Isolado permite o estudo estatístico. Apesar de um 
início tardio da terapêutica com Somatropina neste grupo (Idade Média de 10,518 anos, o que nos põe a dúvida 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 não difere em termos estatísticos 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 3º e 4º anos dos 5 anos de terapêutica. Nos restantes grupos, 
embora os resultados sejam díspares, podem ser considerados satisfatórios (atendendo à idade tardia do início da terapêutica na maioria dos 
casos, e às patologias em causa). 
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MACROPROLACTINOMA EM RAPAZ DE 8 ANOS COM PUBERDADE 
PRECOCE CENTRAL COMO APRESENTAÇÃO INICIAL
Paulo Carvalho Ferreira¹, Filipe Mota¹, Marcelo Fonseca² 
1 Serviço de Endocrinologia, Hospital Pedro Hispano, ULS Matosinhos; 2 Serviço de Pediatria, Hospital Pedro Hispano, ULS Matosinhos

Introdução: A prevalência de adenomas da hipófise na infância e adolescência é muito inferior à no adulto, sendo rara em crianças com idade 
inferior a 14 anos. Cerca de 50% correspondem a prolactinomas cuja apresentação inicial mais frequente em ambos os sexos cursa com atraso 
pubertário, alterações visuais e atraso do crescimento.

CASO ClÍNICO: 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 pêlo púbico estadio Tanner III com volume testicular 10 mL/ 12 mL. Peso: 45,5 Kg (>P97). Estatura: 143 
cm (>P97). IMC: 20,51 Kg/m². Analiticamente destaca-se: IO de 10-11 anos; prova LH-RH (0/30/60/90 minutos): LH 3,2/17,9/15,6/12,7 µUI/
mL, FSH 2,7/4,1/3,5/4,4 mUI/mL; prova TRH (0/30/60 minutos): TSH 2,81/26,9/19,7 µUI/mL, FSH 2,9/2,8/2,8 mUI/mL, LH 2,6/2,6/3,4 mUI/
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). A RMN cerebral revelou lesão selar com 1,5 cm de maior diâmetro, com extensão supra-selar tocando o quiasma óptico sem o comprimir. 
Campimetria normal. Foi medicado com análogo 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 normalização da prova LH-RH e dos valores da prolactina e 
testosterona. O desenvolvimento pubertário estacionou e a idade óssea aos 11 anos era compatível com a idade cronológica. As sucessivas RMN 
mostraram progressiva involução da lesão hipofisária. Aos 20 anos apresentava estatura de 173 cm (P25-50; estatura-alvo: 174,5 cm) e peso 
de 71,5 Kg (P75-90). Actualmente, está medicado com cabergolina 1 mg (3x/semana) por intolerância gastrintestinal persistente.

COMENTÁRIOS: A puberdade precoce é rara no rapaz e aponta para uma causa orgânica. No entanto, a sua associação com um (macro)
prolactinoma é inesperada atendendo ao papel classicamente inibitório da prolactina no eixo hipotálamo-hipófise-gonadal (HHG). Poderá 
especular-se um efeito directo de massa disruptivo da normal inibição pré-pubertária do mesmo eixo. De facto, a etiologia da puberdade central 
orgânica é múltipla e directamente relacionada com a localização (extensão supra-selar), mas também com o tipo de lesão, questionando-se 
nalguns casos se a secreção de um factor desconhecido pelo tumor poderá antecipar a maturação do eixo HHG. Por outro lado, foi sugerido que 
a prolactina poderia desempenhar um papel permissivo na indução da puberdade pela constatação de uma coincidência temporal dos níveis 
plasmáticos mais elevados de prolactina, LH e FSH durante o sono. A implantação de prolactina na eminência mediana de ratos fêmeas é eficaz 
em acelerar a puberdade por mecanismos ainda por elucidar. Existe, ainda, evidência que a prolactina poderá ter um efeito estimulatório nas células 
de Leydig. A possibilidade de co-secreção de LH/ FSH pelo adenoma não é sustentada pelos achados analíticos iniciais. Salienta-se a excelente 
resposta terapêutica aos análogos da dopamina favorecendo-se a utilização da cabergolina, nomeadamente, pelo melhor perfil de tolerância.

A IMPORTÂNCIA DA MONITORIZAÇÃO CONTÍNUA DE GLICOSE 
NA CARACTERIZAÇÃO DO PERFIL GLICÉMICO DE CRIANÇAS COM 
DIABETES MELLITUS E O SEU IMPACTO NA ABORDAGEM TERAPÊUTICA
Marta Mesquita1, Joana Aquino1, Joana Serra-Caetano1, Rita Cardoso1, Isabel Dinis1, Alice Mirante1

1 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Diabetes e Crescimento; Serviço de Pediatria Ambulatória, Hospital Pediátrico - Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra

Introdução: O controlo glicémico de crianças e adolescentes com Diabetes Mellitus tipo 1 (DM1) pode ser um desafio. A monitorização 
contínua de glicose (MCG) permite avaliar o perfil glicémico diário, apreciando a variabilidade glicémica, um fator de risco determinante 
no desenvolvimento de complicações da DM1. Este estudo tem como objetivo avaliar a importância da MCG em tempo real (MCG-TR) na 
caracterização do perfil glicémico de crianças com DM1 e o seu impacto na abordagem terapêutica.

MATERIAL E MÉTODOS: Estudo retrospetivo descritivo sobre crianças com DM1, seguidas em consulta de Endocrinologia Pediátrica de um 
hospital de grupo III, que realizaram MCG-TR entre janeiro de 2013 e junho de 2017. Foram analisados dados demográficos das crianças (sexo, 
idade, duração da doença, tipo de tratamento), perfil glicémico durante a MCG-TR (glicemia média, tempo em hiper e hipoglicemia, presença de 
hiperglicemia pós-prandial e hipoglicemia noturna) e o outcome terapêutico (ensinos, alteração do esquema de insulina). Definiu-se como mau 
controlo glicémico HbA1C ≥ 8%; variabilidade glicémica, o valor de desvio-padrão da glicémia do sensor; adolescentes, as crianças com idade 
≥ 10 anos. A análise estatística efetuou-se em SPSS 21® (a=0,05).

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

Realizaram mais do que uma MCG-TR 34,4% das crianças. A duração média das MCG-TR foi 12,7 ± 7,2 dias (6-32 dias), com tempo médio de 
utilização do sensor de 67,6 ± 23,7% da duração total. Não foi encontrada diferença significativa quando relacionado o tempo médio de utilização 
do sensor com o grupo etário (p=0,28) e com o controlo metabólico (p=0,25). Durante a monitorização verificou-se: glicemia média de 151 ± 25 
mg/dl, mediana do tempo em hipoglicemia de 0,6% e 28,7% em hiperglicemia. Apresentaram hipoglicemia noturna 75% das crianças e 96,9% 
tiveram hiperglicemia pós-prandial, as últimas mais frequentes nos adolescentes (p=0,03). A variabilidade glicémica média foi de 60 ± 14 mg/dl, 
não se tendo verificado diferença estatisticamente significativa quando relacionada entre os grupos de controlo metabólico (p=0,26). Relativamente 
aos erros detetados: 28,1% não cumpriram as indicações para a administração de insulina e 3,1% não corrigiram corretamente a hipoglicémia. 

Verificaram-se intercorrências em três MCG-TR (9,4%), todas por desconexão do sensor. 

Após a MCG-TR, o esquema de insulinoterapia foi alterado em 83,3% das crianças, com alteração da insulina basal e bólus em 73,7%.
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DISCUSSÃO: Com a utilização da MCG-TR verificou-se que a quase totalidade das crianças apresentou hiperglicemia pós-prandial, sobretudo 
os adolescentes, três 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 crianças. Assim, a MCG-TR possibilitou a tomada de decisões terapêuticas que poderão melhorar o controlo 
metabólico destas crianças, com uma baixa taxa de complicações.

Referências Bibliográficas:
1. �Block, JM, Buckingham B. Use of Real-Time Continuous Glucose Monitoring Technology in Children and Adolescents Diabetes Spectrum. 2008; 21(2): 84-90.

2. �Lal RA, Maahs DM. Clinical Use of Continuous Glucose Monitoring in Pediatrics. Diabetes Technology & Therapeutics 2017; 19: 37-43. 

3. �Larson NS, Pinsker JE. The role of continuous glucose monitoring in the care of children with type 1 diabetes. International Journal of Pediatric Endocrinology 
2013; 8:1-10.

4. �Patton S, Williams LB, Edder SL, Crawford MJ et al. Use of continuous glucose monitoring in young children with type 1 diabetes: Implications for behavioral 
research. Pediatr Diabetes. 2011; 12(1): 18–24.

5. �Roadbord D, Continuous Glucose Monitoring: A Review of Recent Studies Demonstrating Improved Glycemic Outcomes. Diabetes Technology & Therapeutics. 
2017; 19 (3): S25-37.

6. �Zahra R, Deborah W, Naglaa M, Nehad T, Dina O. Experience with Continuous Glucose Monitoring System in Children and Adolescents With Type 1 Diabetes in 
Kuwait. J Endocrinol Thyroid Res. 2017; 1(5): 555-572.

PREVALÊNCIA DOS HAPLOTIPOS HLA DQ2 E DQ8 
NA DIABETES MELLITUS TIPO 1
Ana Rita Dias1, Sofia Martins2, Henedina Antunes3,4, Olinda Marques2,5, Ana Maria Antunes2

1 Serviço de Pediatria, Hospital de Braga; 2 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Hospital de Braga; 3 Consulta de Gastrenterologia Pediátrica, Hospital de Braga; 4 Instituto de Investigação em 
Ciências da Vida e Saúde, Universidade do Minho; 5 Serviço de Endocrinologia, Hospital de Braga

Introdução: A doença celíaca é mais prevalente na diabetes mellitus tipo 1 (DM1) do que na população geral sendo, para isso, relevantes as 
bases genéticas que têm em comum. Os haplotipos HLA-DQ2/DQ8 conferem aumento do risco de desenvolver doença celíaca.

Objectivo: Avaliar a prevalência do HLA-DQ2/DQ8 na DM1 numa amostra pediátrica com diagnóstico de DM1 e verificar se existe uma 
associação desses HLA com a presença de auto-anticorpos específicos de doença celíaca, bem como outros marcadores de autoimunidade 
associados à DM1.

Métodos: Estudo retrospectivo descritivo, através da consulta dos processos das crianças e adolescentes seguidos em consulta de Diabetologia 
Pediátrica com diagnóstico de DM1 em idade inferior aos 18 anos, e que realizaram estudo HLA DQ2/DQ8, desde Janeiro de 2000. Análise 
estatística em SPSS 22®.

Resultados: Foram incluídas 74 crianças, 50% sexo masculino. A idade média ao diagnóstico de DM1 foi 8,8 anos. A evolução da doença 
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 presença de anticorpos antiendomísio (n=6) foi mais frequente nos DQ2 negativo (1 vs 5), 
DQ8 positivo (4 vs 2), naqueles com apenas um HLA positivo vs os DQ2 e DQ8 positivo (3 vs 1) e nos HLA positivo (4 vs 2 HLA negativo). A presença 
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 diagnóstico de doença celíaca (DQ8 positivo, anticorpos antiendomísio 
e antitransglutaminase positivos). Nesta amostra, 10,8% apresentavam anticorpos antitiroideus e a sua presença 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 à 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 história 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 (HbA1c 7,9% vs 8,1%).

Conclusão: Mais de metade desta amostra apresentava DQ2 positivo e quase metade apresentava DQ8 positivo. A prevalência de doença 
celíaca foi semelhante à descrita na literatura. Não se encontrou associação entre os HLA de risco de doença celíaca e a presença de anticorpos 
específicos de doença celíaca, antitiroideus e anticorpos associados à DM1, sendo necessária uma amostra mais significativa. É fundamental o 
rastreio de doença celíaca na DM1, sendo relevante o estudo HLA.
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CAMPO EDUCATIVO DE DIABÉTICOS – O QUE APRENDEMOS?
Filipa Furtado1, Sónia Gomes1, Ana Laura Fitas1, Anabela Alonso2, Catarina Diamantino1, Célia Soares3, Teresa Teixeira3, Catarina 
Limbert1, Lurdes Lopes1

1 Unidade de Endocrinologia Pediátrica; 2 Nutricionista da Unidade de Endocrinologia Pediátrica; 3 Enfermeira da Unidade de Endocrinologia Pediátrica  
Hospital de Dona Estefânia - Centro Hospitalar de Lisboa Central

Introdução: A diabetes mellitus tipo I (DM1) é uma doença crónica cujo controlo depende da educação terapêutica do doente. Na maior parte 
da literatura, os campos educativos em diabetes são reconhecidos como uma mais-valia quer para desenvolvimento de estratégias de adaptação 
e autonomia dos doentes quer na compreensão e monitorização da doença pelos profissionais de saúde. 

Objetivos: Avaliar a diferença no controlo metabólico, alimentação e terapêutica de adolescentes com DM1, no contexto do campo educativo 
em diabetes e fora deste. 

Métodos: Estudo prospetivo em população de adolescentes com DM1 a frequentar um campo educativo em Diabetes com a duração de 6 dias. 
Foram recolhidos dados demográficos e dos valores de hemoglobina glicosilada (HbA1C) à entrada do campo de férias. Durante o campo foi feito 
o registo diário de variáveis de controlo metabólico, alimentação e necessidades de insulina pela equipa multidisciplinar; nos 5 dias subsequentes 
foram feitos os mesmos registos pelos doentes e seus responsáveis. Dois meses após o campo de férias a HbA1C foi novamente avaliada. 

O valor alvo de glicémia foi definido em 80-120 mg/dL e foi colocado um dispositivo de monitorização flash de glicose a todos os participantes. 
Na análise dos resultados foram utilizadas medidas de estatística descritiva e testes não paramétricos para comparação dos resultados. 

Resultados: Vinte adolescentes participaram no campo educativo, dez do sexo masculino. A mediana de idades foi de 13 anos (min 11- máx 
19) com idade média de diagnóstico aos 8.8 anos ± 2,7(SD). Todos estavam sob insulinoterapia funcional (4 utilizavam sistema de infusão 
contínua de insulina). 

Durante o campo, os 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 domicílio 
(180±42). Os episódios de hipoglicémia foram mais frequentes no campo, 4,2±-2,5, do que em casa 1,9±1,6 (p=0,003). 

Não houve diferença na ingestão de hidratos de carbono (gramas consumidas diariamente) no campo (212±26 g) e em casa (216± 45 g). 

A dose diária total de insulina (DDTI) média foi superior no domicílio, com uma diferença de medianas de 10,3 unidades (p<0,001). Em relação à 
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 diferença estatisticamente 
significativa (p<0,001). 

Duas semanas após o campo uma das participantes necessitou de internamento por mau controlo metabólico. 

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

Conclusão: O ambiente controlado criado no campo de férias permitiu um maior controlo metabólico com menor necessidade diária de 
insulina apesar de ingestão alimentar semelhante. Este melhor controlo não parece ter tido reflexos imediatos no domicílio, mas a médio prazo o 
controlo glicémico melhorou significativamente, o que pode dever-se à educação terapêutica e à maior motivação após o campo.

OBESIDADE HIPOLÂMICA APÓS DOENÇA ONCOLÓGICA 
EM IDADE PEDIATRICA
Dias D, Donato S, Simões-Pereira J, Pereira MC.
Instituto Português de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil

A obesidade hipotalâmica (ObHi) constitui uma síndrome neuroendócrina complexa, associada ao ganho ponderal intratável que decorre de lesões 
hipotalâmicas. Pode ocorrer em sobreviventes oncológicos de tumores do sistema nervoso central (eg: craniofaringiomas), estando relacionada 
com a localização do tumor (tálamo ou hipotálamo), cirurgia e/ou irradiação hipotalâmica. Ocorre mais frequentemente em crianças, dado o 
aumento da incidência de tumores da fossa posterior nesta faixa etária. Está associada a vários mecanismos fisiopatológicos, nomeadamente: 
lesão de áreas hipotalâmicas (núcleo ventromedial, arcuato, paraventricular e área hipotalâmica lateral); hipersecreção de leptina e insulina; 
disfunção do sistema nervoso autonómico; e desregulação na síntese de melatonina. Estas alterações levam a disrupção dos mecanismos que 
regulam a fome, saciedade e gasto energético. O hipopituitarismo é comum nestes sobreviventes oncológicos. 

A implementação de medidas dietéticas e exercício não é satisfatória, sendo essencial fármacos com diversos alvos terapêuticos dado a 
complexidade desta síndrome. A cirurgia bariátrica constitui uma opção, contudo uma perda ponderal sustentada pode não ser alcançada. 

O presente caso clínico visa descrever a complexidade do tratamento destes doentes.

Mulher de de 29 anos, com o diagnóstico de xantoastrocitoma pleomórfico, inoperável, da região hipotálamo-quiasmática aos 14 anos. Submetida 
a quimioterapia (carboplatina e vinblastina). Desde o diagnóstico seguida em consulta de Endocrinologia de Reabilitação. Apresentava-se em 
amenorreia primária e desde os 10 anos que referia aumento ponderal. À observação: altura 170 cm e peso 101.9 kg (IMC= 35,6 kg/m2), estadio 
de Tanner I. Avaliação analítica: FSH<0.3 mUI/mL, LH <0.1 mUI/mL, estradiol 11 pg/mL, PRL 3 ng/mL, TSH 1,3 µUI/mL, T4 livre 0.6 ng/dL,IGF-1 
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89 ng/mL, ACTH<8 pg/mL, cortisol plasmático  4 µg/dL  e idade óssea=13.5 anos, tendo sido estabelecido o diagnóstico de panhipopituitarismo. 
Iniciou terapêutica de substituição com hidrocortisona e levotiroxina. Aos 15 anos mantinha-se pré-púbere tendo iniciado indução pubertária 
com estradiol, tendo atingido a telarca aos 17 anos. Não efectuou pubarca. Aos 17 anos e 6 meses, por manter ganho ponderal significativo 
com referência a hiperfagia e hipersónia, inicia múltiplos esquemas terapêuticos (fluoxetina, octreótido, exenatide, topiramato), sem resposta. Foi 
submetida a derivação gastro-jejunal aos 19 anos. Associadamente, a doente foi diagnosticada com dislipidemia mista e síndrome depressivo 
(com tentativa de suicídio). Tem sido acompanhada por equipa multidisciplinar (Endocrinologia, Cirurgia Geral, Psiquiatria, Neurologia, Nutrição, 
Enfermagem). Apesar da terapêutica instituída,  os efeitos no peso têm sido modestos. Atualmente pesa 145.5 kg (IMC=47.5 kg/m2), não 
apresentando outras comorbilidades para além das descritas.
Apesar de serem bem conhecidas as vias de regulação do apetite/saciedade e dos mecanismos subjacentes à ObHi, não existe um tratamento 
curativo, sendo inconclusivos ou insatisfatórios os diversos fármacos utilizados. 
Aguarda-se o aparecimento do fármaco já em fase III que é ocaso da setmelanotide para auxílio futuro a estes doentes.

MICROALBUMINÚRIA NUMA POPULAÇÃO PEDIÁTRICA 
COM DIABETES MELLITUS TIPO 1
Sara Monteiro Cunha, Sofia Vasconcelos, Carla Ferreira, Ângela Dias, Carla Meireles
Serviço de Pediatria, Hospital da Senhora da Oliveira, Guimarães

Introdução: A diabetes mellitus tipo 1 (DMT1) é uma das doenças crónicas mais comuns na pediatria, que resulta da destruição autoimune 
das células beta do pâncreas. As complicações microvasculares ocorrem com maior frequência após 2-5 anos de doença, sendo a mais comum 
a nefropatia diabética.

Objetivo: Determinar a prevalência de microalbuminúria (MA) nos doentes com DMT1 seguidos em consulta de diabetologia pediátrica num 
hospital nível 2 da região Norte do país.

Material/Métodos: Estudo retrospetivo, observacional, transversal e analítico dos doentes da consulta de diabetologia pediátrica entre 
setembro 2016 a setembro de 2017. As variáveis estudadas foram o sexo, idade, duração de doença, valor de hemoglobina glicada A1c (HbA1c), 
a MA, o índice de massa corporal (IMC), pressão arterial (PA), usando tabelas para o sexo, idade e percentil da altura, e o perfil lipídico. Análise 
estatística efetuada com SPSS®.

Resultados: Foram incluídos 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 duração de anos de doença de 4 anos; 51,3% (n=39) tinha uma duração

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 
doença em 54,5% (n=6), a totalidade dos quais nos primeiros 2 anos. A mediana do valor de HbA1c 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 doença, 33,3% (n=2) apresentaram HbA1c <7,5% e 66,7% (n=4) um valor ≥7,5%. 
Dos doentes com MA após os 5 anos de doença, 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.

Discussão: A microalbuminúria é um marcador precoce de nefropatia e um preditor de DCV no adulto, sendo a prevalência muito variável entre 
os estudos. Neste estudo, a prevalência foi de 14,5%, surgindo na adolescência, embora antes dos 2 anos de doença em 54,5%. Globalmente, 
o 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 após os 5 anos, onde todos tinham mau controlo metabólico. Em relação aos FRCV, o 
grupo de MA apenas apresentou uma prevalência maior de dislipidemia. Apesar de a ISPAD recomendar o rastreio anual de MA nos doentes com 
2-5 anos de doença após os 10 anos ou no início da puberdade, verificou-se que na maioria dos doentes esta surgiu até aos 2 anos de doença. 
Assim, sua deteção precoce irá permitir a instituição de medidas que visam a prevenção da progressão da nefropatia.

QUALIDADE DE VIDA EM ADOLESCENTES 
COM DIABETES MELLITUS TIPO 1
Sofia Vasconcelos, Sara Monteiro Cunha, Alícia Rebelo, Carla Ferreira, Carla Meireles, Ângela Dias
Serviço de Pediatria - Hospital Senhora da Oliveira Guimarães

Introdução: A diabetes mellitus tipo 1 (DM1), uma das doenças endócrinas mais comuns em idade pediátrica, é uma doença crónica que 
implica uma abordagem terapêutica contínua e rigorosa, sendo-lhe reconhecido impacto na qualidade de vida da criança ou adolescente 
afetados. 

Objetivos: Avaliar a qualidade de vida dos adolescentes com DM1, bem como a sua relação com aspetos clínico-laboratoriais e estilos de vida.

Material e Métodos: Estudo descritivo, transversal e analítico dirigido a adolescentes com DM1 há mais de 1 ano seguidos em consulta 
de diabetologia pediátrica de um hospital nível 2. Foi aplicado o Questionário de Avaliação de Qualidade de Vida em Adolescentes com Diabetes 
(DQOL), cuja pontuação global (PG) máxima (180) de 3 subescalas (preocupação, satisfação e impacto) reflete pior qualidade de vida. Realizada 
análise estatística 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 duração de doença foi de 6,5 anos. 

A maioria dos doentes utilizava calculador de bólus (91,4%, n=32) e realizava múltiplas administrações de análogos de insulina  (91,4%, n=32). 
O sistema flash era utilizado por 28,6% dos adolescentes (n=10). 

O valor de hemoglobina glicosilada (HbA1c) mediana foi 8,2% (mínimo 6,2%; máximo 14%). A mediana de PG no DQOL foi 72 e nas diferentes 
subescalas foi: “Impacto” – 25; “Preocupação” – 11; “Satisfação” – 33. 

Não existiu correlação estatisticamente significativa entre a qualidade de vida e a idade do adolescente (r=0,18; p=0,18) nem com o tempo 
de doença (r=0,12, p=0,49). Na subescala “Preocupação” as adolescentes do sexo feminino têm PG do DQOL mediana de 15 e os do sexo 
masculino de 9,5 (p=0,043). Não se verificou diferença 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 “Satisfação” 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).

O tipo de tratamento e a utilização do sistema flash não tiveram relação com a qualidade de vida (p=0,702 e p=0,124). 

A autopercepção de um melhor estado de saúde teve uma PG mediana de 66 em comparação com pior estado de saúde, PG mediana 77,5 
(p=0,005).  

Conclusão: Os adolescentes com melhor controlo metabólico têm maior satisfação e percecionam menor impacto da diabetes e melhor 
qualidade de vida. As adolescentes do sexo feminino têm uma maior preocupação com a influência da doença na sua vida. De acordo com os 
resultados, a idade, a duração de doença, o tipo de tratamento e monitorização utilizados parecem não influenciar a qualidade de vida. 
Reconhecer os fatores que afetam a qualidade de vida dos adolescentes com DM1 é fundamental para que se delineiem estratégias terapêuticas 
que vão de encontro às suas expectativas, promovendo a adesão à terapêutica e um melhor controlo metabólico, que constituem um desafio 
nesta faixa etária.

25 ANOS DA CONSULTA DE DIABETOLOGIA PEDIÁTRICA
Isabel Vilas-Boas, Bruno Lima, Carla Carvalho, Goreti Lobarinhas
Hospital Santa Maria Maior, Serviço de Pediatria

Introdução e objetivos: A Diabetes Mellitus (DM) tipo 1 é uma doença metabólica de origem multifactorial e representa uma das doenças 
crónicas mais frequente em idade pediátrica. A sua incidência está a aumentar, sendo importante a existência de uma consulta de diabetologia 
pediátrica multidisciplinar, que privilegie a proximidade ao doente. Este trabalho teve como objetivo caracterizar os doentes seguidos na Consulta 
de Diabetologia Pediátrica do Hospital Santa Maria Maior.

Métodos: Estudo analítico retrospetivo que incluiu os doentes com diabetes seguidos em consulta de Diabetologia Pediátrica entre Janeiro de 
1992 e Janeiro de 2017.

Resultados: Durante os 25 anos da consulta, foram observadas 122 crianças (63 do sexo masculino e 59 do sexo feminino), com idade atual 
entre os 7 e os 38 anos. 95.9% (n=116) da amostra apresentava DM tipo 1 e 4.13% (n=5) eram doentes com MODY. A idade ao diagnóstico 
variou entre os 12 meses e os 17 anos (média 9.18±3.95 anos). 16.8% dos casos foram diagnosticados em crianças com menos de 5 anos. 
62.2% (n=74) dos doentes obtiveram tratamento através de múltiplas administrações de insulina (MAI), 35.3% (n= 42) por perfusão subcutânea 
contínua de insulina (PSCI) e 2.5% (n=3) doentes - MODY- apenas realizavam cuidados de dieta. Aquando do diagnóstico, 19.0% (n=20) dos 
doentes apresentaram cetoacidose inaugural. Relativamente às comorbilidades, a tiroidite auto-imune foi a doença associada mais frequente 
nesta população, presente em 4 casos.

Conclusões: A existência de uma consulta multidisciplinar desde a sua criação e o facto de este hospital ser centro de tratamento por 
perfusão contínua de insulina contribuíram para um adequado tratamento da diabetes na criança e jovem. 

SÍNDROME DE IMAGe
Joana Cunha de Oliveira1, Sofia Martins1,2, Ana Maria Antunes1,2, Olinda Marques2,3

1 Serviço de Pediatria, Hospital de Braga, Braga; 2 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Hospital de Braga, Braga; 3 Serviço de Endocrinologia, Hospital de Braga, Braga

A síndrome de IMAGe é uma condição rara, com uma prevalência desconhecida. IMAGe é o acrónimo das alterações major encontradas: restrição 
do crescimento intrauterino (RCIU), displasia metafisária (ou outro tipo de anormalidade esquelética como estatura baixa ou atraso da idade 
óssea), hipoplasia adrenal congénita (insuficiência adrenal, com 1.ª manifestação no primeiro mês de vida ou mais raramente na infância) e 
alterações genitais nos rapazes (criptorquidia, micropénis e hipospádias). Alterações faciais foram descritas em alguns casos.

Os autores descrevem o caso de uma adolescente de 12 anos, primeira filha de pais não consanguíneos, nascida às 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 perímetro cefálico 
27cm (P<3)]. As serologias para infeções congénitas foram negativas. Índice de Apgar 5/8 (cianosada, bradipneica, hipotónica e hiporeativa) com 
necessidade de ventilação por pressão positiva e oxigénio suplementar. Sem dismorfias aparentes e genitais externos femininos. Cariótipo 46, XX. 
Avaliação oftalmológica, audiológica e ecocardiograma sem alterações. Estatura alvo familiar de 147cm, -2,5 z-score.

Mãe com história de atrofia renal, baixa estatura (-1,5 z-score) e hiperpigmentação cutânea e gengival. 
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Aos 3 anos, por manter baixa estatura e apresentar hiperpigmentação 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 Pediátrica. 

Os doseamentos da renina plasmática, aldosterona, cortisol, IGF-1, T4 livre, TSH, 17-hidroxiprogesterona, glicose, cálcio, fósforo, sódio, potássio 
e anticorpos anti-supra-renal foram normais. A ressonância magnética (RM) das supra-renais mostrou dimensões normais das mesmas. A RM 
cerebral foi normal.

Aos 4 anos, confirmada Doença de Addison de etiologia indeterminada, iniciou terapêutica de substituição com hidrocortisona e fludrocortisona. 

Apresentou catch up growth, atingindo -2,5 z-score que manteve até aos 11 anos, com posterior diminuição 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 metáfises distais rádios, fémures distais e tibiais proximais e distais (displasia metafisária). 
Idade óssea sobreponível à idade cronológica. Doseamentos de IGF-1 normal, gonadotrofinas e estradiol pré-pubertários. Ecografia pélvica com 
útero de difícil visualização, pequeno, pré-púbere e ovários não detetados.

Em face dos achados clínicos e imagiológicos, reformulando o nosso diagnóstico, a síndrome de IMAGe, parece-nos o diagnóstico mais plausível. 
Aguardamos confirmação com estudo genético (mutações no gene CDKN1C).

Estão relatados na literatura 28 indivíduos afetados, sendo 20 do sexo masculino. O reconhecimento precoce desta entidade é importante, tanto 
para o início da terapêutica de substituição, como para o aconselhamento genético.

MUTAÇÃO NO GENE DA GLUCOCINASE 
– CASO CLÍNICO DE MODY 2
Lúcia Fadiga1, Luísa Barros1, Joana Saraiva1,2, Diana Martins1, Diana Oliveira1, Adriana Lages1, Mara Ventura1, Nelson Cunha1, Diana 
Catarino1, Bernardo Marques3, Isabel Dinis4, Alice Mirante4, Francisco Carrilho1

1 Serviço de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo do CHUC; 2 Faculdade de Medicina da Universidade de Coimbra; 3 Serviço de Endocrinologia do IPO de Coimbra; 4 Unidade de 
Endocrinologia Pediátrica, Hospital Pediátrico - CHUC

Introdução: 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, responsável 
pela diabetes tipo MODY 2. A enzima glucocinase tem um papel importante na regulação da via glicolítica na célula b e consequentemente 
na secreção de insulina. As mutações inativadoras, herdadas de forma autossómica dominante, estão associadas a hiperglicémia ligeira, 
habitualmente assintomática, presente desde o nascimento, com baixo risco de complicações micro e macrovasculares a longo prazo.  

Caso Clínico: Doente de 10 anos de idade, do sexo feminino, previamente saudável (tendo como antecedentes cirurgia a estrabismo aos 3 
anos). Foi referenciada à consulta de Endocrinologia do Hospital Pediátrico de Coimbra por bócio. O estudo efetuado levou ao diagnóstico de 
bócio simples. Manteve-se sob vigilância. No ano seguinte, foram identificadas hiperglicémias, associadas a polidipsia e polifagia (sem poliúria 
ou alterações do peso). O doseamento de A1C foi de 6%. Aos 13 anos realizou monitorização contínua de glicose que revelou glicose média de 
130mg/dL, variação de glicose de 88 a 206mg/dL e 11% do tempo em hiperglicémia. Os anticorpos anti-ilhéus, antiGAD65 e anti-insulina foram 
negativos. Por persistência dos sintomas de polidipsia, com A1C de 6,5%, iniciou gliclazida LM 30mg id aos 14 anos. Antecedentes familiares: 
mãe com diabetes mellitus sob antidiabéticos orais desde os 38 anos (tendo tido diabetes gestacional com necessidade de insulinoterapia); avó 
materna e tia materna com diabetes. Aos 15 anos a doente realizou estudo genético para diabetes monogénica, que revelou “provável alteração 
compatível com MODY tipo 2 (glucocinase)”. Fez segunda análise aos 18 anos, que confirmou o resultado. Tem mantido A1C estável, entre 6,2 
e 6,5%. Na última avaliação, aos 19 anos, apresentava A1C de 6,4%, registo de glicémias pré-prandiais entre 100 e 130mg/dL e glicémias 
pós-prandiais até 170mg/dL, sem registos de hipoglicémias; IMC de 25,2Kg/m2. 

Conclusão: A diabetes tipo MODY é uma entidade rara, representando um desafio a nível do diagnóstico diferencial com outros tipos de 
diabetes. Deve ser levantada a suspeita perante um quadro clínico de diabetes com início antes dos 25 anos de idade, história familiar compatível 
com hereditariedade autossómica dominante, autoanticorpos negativos, ausência de necessidade de insulinoterapia ou fenótipo não sugestivo 
de diabetes tipo 2. O tratamento da diabetes tipo MODY 2 habitualmente não é necessário, podendo em casos particulares (como a presença de 
sintomas) haver benefício com sulfonilureias ou insulinoterapia. 
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OBESIDADE COMO FORMA DE APRESENTAÇÃO 
DE COMPLEXO DE CARNEY 
Maria Manuel Costa1,2,3, Rita Santos Silva2,4, Cíntia Castro-Correia2,4, Carla Costa2,4,  Tiago Henriques Coelho2,5, Elisabete Rios2,3,6, 
Manuel Fontoura2,4

1 Serviço de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo do Centro Hospitalar de São João, EPE, Porto; 2 Faculdade de Medicina da Universidade do Porto; 3 Instituto de Investigação e Inovação 
da Saúde da Universidade do Porto; 4 Serviço de Pediatria, Centro Hospitalar de São João, EPE, Porto; 5 Serviço de Cirurgia Pediátrica, Centro Hospitalar de São João, EPE, Porto; 6 Serviço de 
Anatomia Patológica, Centro Hospitalar de São João, EPE, Porto

Introdução: A hiperplasia nodular primária pigmentada (HNPP) da suprarrenal é uma causa rara de síndrome de Cushing (SC) e faz parte de 
um dos critérios de diagnóstico de Complexo de Carney (CC). O CC, síndrome de transmissão autossómica dominante, pode compreender para 
além das neoplasias endócrinas e não endócrinas, alterações da pigmentação cutânea, mixomas cardíacos, entre outros. É uma entidade rara, 
estando descritos 750 casos na literatura. 

Caso Clínico: Doente do sexo feminino, 16 anos, referenciada à consulta de Endocrinologia Pediátrica por obesidade. Apresentava antecedentes 
de epilepsia entre os 4 e os 5 anos e hérnia discal. Como medicação habitual fazia drospirenona e etinilestradiol 3 mg/0,02 mg desde os 14 anos 
por irregularidades menstruais. Relativamente aos antecedentes familiares, o pai faleceu por motivo desconhecido e o irmão tem esquizofrenia. 
Ao exame objetivo apresentava: peso 94,4Kg, estatura 157,2cm, IMC 38,2Kg/m2, face em lua cheia, estrias violáceas, acantose axilar e alguns 
lentigos dispersos. Realizou o seguinte estudo analítico: TSH 0,98 µUI/mL (V.R.0,35-5), T4L 0,89 ng/dL (V.R. 0,85-1,58), FSH 0,63mUI/mL, LH 
0,23 mUI/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 µg/dL (65,1-368), 
17-OH-progesterona 1,45 ng/mL, ACTH <1ng/L e cortisol livre urinário (CLU) 868,2 µg/dia (V.R. 36-137). Por suspeita de síndrome de Cushing 
ACTH independente, foram feitos mais testes para confirmação: ACTH <1ng/L, CLU 309 µg/dia, 2 doseamentos de cortisol salivar às 24h 0,525 
µg/dL e 0,415 µg/dL (V.R. <0,320) e prova de frenação noturna com 1 mg de dexametasona com cortisol de 17,8 µg/dL. A RM da suprarrenal 
evidenciou glândulas com morfologia normal, referindo apenas globosidade do braço interno da suprarrenal esquerda que não ultrapassava os 
7mm de espessura máxima. Realizou posteriormente cintigrafia com noriodocolesteriol-I-132 que revelou foco de hiperfixação do radiofármaco 
na suprarrenal esquerda, sugerindo a hipótese de adenoma SR. Foi colocada como hipótese de diagnóstico CC pelo que foi pedido estudo 
genético. A doente foi submetida a adrenalectomia esquerda. Ao exame macroscópico eram evidentes múltiplos nódulos acastanhados com 
dimensões superiores de 0,5cm e a microscopia mostrou tratar-se de HNPP. Após a cirurgia, o resultado genético detetou uma variante em 
heterozigota no gene PRKAR1A, apoiando o diagnóstico de CC. Esta mutação não foi descrita previamente, no entanto, como codifica uma 
proteína truncada, é classificada como mutação provavelmente patogénica. Para avaliar a presença de outras lesões, realizou ecografia tiroideia, 
mamária, pélvica e ecocardiograma que foram normais. Foi ainda avaliado o valor de IGF1 que foi normal. Atualmente encontra-se em reavaliação 
para provável nova cirurgia. Após reavaliação da história familiar, descobriu-se que o pai da doente tinha falecido por mixoma auricular. O irmão 
foi orientado para a consulta de genética. 

Conclusão: Apesar de ser uma causa muito rara de SC, o CC deverá ser colocado como hipótese de diagnóstico nos casos de SC ACTH 
independente. Apenas 25% dos doentes têm uma mutação de novo pelo que a avaliação familiar poderá ser muito relevante para o diagnóstico.

Anorquia bilateral congénita: 
a propósito de 2 casos clínicos
Cristiana Martins, Fábio Barroso, Jorge Abreu Ferreira, Joana Freitas, Maria João Oliveira, Teresa Borges
Centro Materno Infantil do Norte (CMIN), Unidade de Endocrinologia Pediátrica

Introdução: A anorquia bilateral congénita (ABC) ou síndrome de regressão testicular é definda pela ausência parcial ou total de tecido 
testicular na presença de cariótipo 46 XY, e está presente em 5% dos casos de criptorquidia.

Descrição do caso:

Caso 1: Criança de 2 anos, de termo, somatometria adequada à idade gestacional (IG) e criptorquidia direita  sem micropénis, com hipoplasia 
escrotal direita. Realizou ecografia abdomino-inguinal aos 5 meses com evidência de “ausência de estruturas testiculares a nível do escroto ou 
porção visível do canal inguinal; sem massas pélvicas identificadas”. O estudo hormonal revelou aumento de gonadotrofinas e ß-hCG e diminuição 
de testosterona, 17-OH-Progesterona e hormona anti-Mulleriana (HAM); cariótipo 46 XY. Posteriormente realizou laparotomia que permitiu 
identificar “vasos testiculares atróficos e canal deferente bilateralmente, sem identificação de testiculos intra-abdominais”; histologicamente 
“ausência de parênquima testicular”. Actualmente em vigilância anual.

Caso 2: Criança de 2 anos, ex-prematuro de 35 semanas, somatometria adequada à IG e com testiculos impalpáveis bilateralmente no exame 
objectivo do recém nascido. Dos exames complementares de diagnóstico realizados,  a destacar: cariótipo 46 XY, HAM 0,01 ng/mL (7,4-243). 
Foi submetido a laparoscopia exploradora que evidenciou anorquia bilateral. Actualmente em vigilância anual.

Comentários: A etiologia da ABC não está claramente definida mas pressupõe uma associação a eventos pré-natais ou perinatais precoces. O 
tratamento actual consiste na terapêutica substitutiva com androgénios e colocação de próteses testiculares.
O diagnóstico definitivo é histológico mas actualmente preconiza-se que este seja menos invasivo (clinico e laboratorial – testiculos impalpáveis  
associados a níveis indetectáveis de HAM e a ausência de resposta da testosterona na prova de estimulação com ß-hCG).
Quanto ao seguimento: alguns autores defendem a excisão de remanescentes testiculares (risco de transformação maligna); relativamente ao 
timing de colocação de próteses testiculares alguns autores defendem que estas sejam colocadas na infância e outros na adolescência. 
Apesar da baixa prevalência da anorquia, pretendemos com os 2 casos apresentados demonstrar que, tal como descrito na literatura, existe 
variabilidade fenotipica subjacente. Isto é, em função 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 ausência de fusão labio-escrotal.
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ENDOCRINOPATIAS ASSOCIADAS AO RETINOBLASTOMA
Sara Donato, Daniela Dias, Joana Simões-Pereira, Maria Conceição Pereira
Serviço de Endocrinologia, Instituto Português de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil

Introdução: O retinoblastoma (RB) é o tumor maligno intraocular mais comum em crianças. Pode ocorrer em qualquer idade pediátrica, mas 
é 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 é elevada com a terapêutica adequada, contudo podem surgir complicações endócrinas decorrentes do tratamento oncológico.

Objectivos: Avaliar as disfunções endócrinas desenvolvidas em sobreviventes oncológicos de RB, seguidos em consulta de Endocrinologia de 
Reabilitação do Instituto Português de Oncologia de Lisboa.

Material e Métodos: Estudo retrospectivo com análise do processo clínico e relatórios de exames realizados destes doentes.

Resultados: Foram identificadas quatro crianças com o diagnóstico de RB unilateral. As idades ao diagnóstico variam entre os dois meses e 
os dois anos de idade. Dois dos doentes desenvolveram complicações endócrinas à data da última observação.

Caso 1: Doente do género feminino, diagnosticada com RB aos cinco anos. Foi submetida laserterapia, crioterapia, quimioterapia (vincristina, 
etoposido e carboplatina) e consolidação com laser de díodo (termoterapia transpupilar). Encaminhada para a nossa consulta aos oito anos, por 
aparecimento da pubarca aos sete. À observação destacava-se estadio de Tanner B3P3 e altura no P90 (134,1 cm, estatura alvo familiar no 
P25). Analiticamente não havia alterações, mas a idade óssea era superior à idade real (11 anos e seis meses). Foi estabelecido o diagnóstico 
de puberdade precoce e iniciou terapêutica com com letrozol e leuprorrelina que cumpriu até aos 11 anos e 2 meses. À data da suspensão dos 
fármacos mantinha o mesmo estadio de Tanner e apresentava altura no P50 (145,3 cm). Na última observação clínica, aos 12 anos ainda não 
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 enucleação do globo ocular, quimioterapia 
sistémica (vincristina, etoposido, carboplatina, arabinosido-C) e intratecal (metrotexato e ifosfamida). Aos três anos e meio, por recidiva local, fez 
radioterapia sobre o globo ocular (39,6 Gy) e, por recidiva osteo-medular, auto-transplante de medula óssea com quimioterapia de indução 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 óssea 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 geração do IGF1 com triplicação do valor basal. Foi diagnosticada resistência parcial periférica à GH, tendo iniciado terapêutica 
com somatropina, que ainda mantém. À data da última observação, aos 14 anos, o seu estadio de Tanner era P5G4, volume testicular 12 mL e 
a sua altura de 155,4 cm (P10).

Conclusão: A etiologia da puberdade precoce no caso 1 é discutível, podendo a laserterapia no leito ter contribuído para a sua ocorrência. 
Em ambos os casos, a identificação precoce das sequelas endocrinológicas permitiu a atuação atempada, contribuindo para a manutenção da 
qualidade de vida e evicção de morbi-mortalidade.

AVALIAÇÃO DO ESTADO NUTRICIONAL DE ALUNOS DE 4.º ANO 
- PROJETO DE INTERVENÇÃO NA SAÚDE ESCOLAR 
Pedro Ferreira1, Ana Luísa Santos2, Andreia A. Martins2, Diana Rocha1, Tânia Magalhães3, David Costa4

1 Interno de Formação Especifica de Medicina Geral e Familiar, USF Dunas, Unidade Local de Saúde de Matosinhos; 2 Interna de Formação Especifica de Pediatria, Hospital Pedro Hispano, 
Unidade Local de Saúde de Matosinhos; 3 Nutricionista URAP Leça da Palmeira, Unidade Local de Saúde de Matosinhos; 4 Assistente Graduado Medicina Geral e Familiar, USF Dunas, Unidade 
Local de Saúde de Matosinhos

Introdução: A obesidade é uma epidemia mundial prevalente em todas as idades, constituindo importante problema de Saúde Pública. 
Em estudos portugueses a frequência de pré-obesidade e obesidade em crianças/adolescentes ultrapassa os 30%. Na maioria dos casos a 
obesidade resulta da interação entre fatores genéticos e um ambiente obesogénico no qual a criança se insere. Além do meio familiar, o ambiente 
escolar onde a criança despende bastante do seu tempo diário, influencia inquestionavelmente o seu desenvolvimento.

Objetivos: Avaliar a prevalência de pré-obesidade e obesidade num grupo de alunos do 4.º ano de escolaridade; caraterizar hábitos e estilos 
de vida; caraterizar sociodemográfica e antropometricamente os cuidadores; avaliar a eficácia de um plano de atuação na melhoria dos padrões 
de resposta a questionários com a expetativa da diminuição da prevalência de pré-obesidade e obesidade.

Métodos: Estudo prospetivo descritivo, com avaliação antropométrica e aplicação de  questionários sobre alimentação, hábitos e estilos de 
vida em três momentos ao longo de 9 meses, sendo que a 3.ª avaliação foi realizada após interregno de verão. Durante o período escolar foram 
realizadas sessões quinzenais de educação para a saúde baseadas no Programa de Alimentação Saudável em Saúde Escolar (PASSE). Este 
projeto foi aprovado pela Comissão de Ética e pela Comissão Nacional de Proteção 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 população inicial de 90 crianças/adolescentes, 61,1% (n=55) cumpriram critérios de inclusão. 52,7% eram rapazes e 
47,3% raparigas, com uma mediana de idades de 9,6 anos (min:8,17anos, máx:11,75 anos).

Na primeira avaliação 61,8% eram normoponderais, 18,2% apresentava critérios de pré-obesidade e 20% de obesidade. Ao longo da segunda 
e terceira avaliações verificou-se, respetivamente, uma prevalência de 65,5% e 63,6% de crianças/adolescentes normoponderais, 18,2% e 
20,0% de pré obesidade, tendo-se mantido estável a percentagem de obesidade em 16,4%. Na avaliação dos hábitos nutricionais constatou-se 
um padrão de melhoria de resposta da primeira para a segunda avaliação.
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Verificou-se uma correlação estatisticamente significativa entre o IMC do cuidador e o IMC da criança/adolescente (p=0,004). O menor nível de 
escolaridade dos cuidadores associou-se a um valor de IMC mais elevado nas crianças/adolescentes, com relação estatisticamente significativa 
(p=0,023).

Discussão/Conclusão: A prevalência de pré-obesidade e obesidade encontrados na amostra estão em concordância com os dados 
nacionais. À semelhança dos resultados descritos na iniciativa COSI (Childhood Obesity Surveillance Initiative), verificou-se uma diminuição da 
prevalência de obesidade com a implementação de sessões de educação para a saúde do programa PASSE.

Segundo o nosso conhecimento, este projeto de intervenção representa um estudo pioneiro em Portugal, na medida em que a implementação 
de sessões de educação para a saúde se refletiu na melhoria dos hábitos nutricionais.

As principais limitações relacionadas com o projeto prendem-se com o cronograma concebido e com a difícil manutenção dos participantes ao 
longo do mesmo.
Os resultados apresentados tornam premente a otimização da intervenção pelas equipas de saúde escolar, de forma estruturada e contínua, por 
forma a combater esta epidemia global e apresentar ganhos em saúde.

LEPTINA – ESTUDO RETROSPETIVO EM POPULAÇÕES PEDIÁTRICAS 
Ricardo Ribeiro; Carolina Queirós; Gilberto Marques; Anália do Carmo; CelesteFreire; Teresa Ferreira; Isabel Albuquerque; Henriqueta 
Pereira

Serviço de Patologia Clínica, Hospital Pediátrico de Coimbra, Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra

Introdução: A leptina é secretada pelos adipócitos, encontrando-se aumentada em circulação perante situações de excesso de adiposidade. 
Em contexto hospitalar e em populações pediátricas, permanece por clarificar o papel do doseamento sérico de leptina como marcador de 
obesidade considerando a sua relação com a idade, género e maturação biológica, assim como compreender a sua associação com marcadores 
de perfil lipídico e a doença subjacente.   

Material e Métodos: Estudo retrospetivo que incluiu os doentes com doseamento de leptina sérica por radio-imunoensaio em idade 
pediátrica, entre janeiro 2015 até agosto 2017, no Hospital Pediátrico de Coimbra (n=579). Excluíram-se 50 indivíduos, após revisão clínica, 
por ausência de registo de peso e estatura em consulta médica realizada com menos de 1 mês relativamente à data de colheita. As variáveis 
com doseamentos foram estratificadas em tercis e incluidas na análise de regressão logística stepwise multivariada (P<0.0001), tendo como 
covariáveis: tercis de leptina, colesterol total, LDL, HDL e triglicerídeos, e idade, género, doença de base e farmacoterapia à data da colheita. 
Foi realizada regressão 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 classificação de obesidade da IOTF.

Resultados: Participaram no estudo 529 indivíduos em idade pediátrica (mediana, 13.1; intervalo inter-quartil, 9.5-15.5 anos) de ambos os 
sexos (52% feminino e 48% masculino). As doenças 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 avaliação de risco (25%). A 
regressão linear evidenciou que uma percentagem relevante da variação dos níveis de leptina (48.6%, P<0.0001) é explicada pelo IMC. O estudo 
de regressão logística stepwise identificou os tercis de leptina como a variável mais forte em associação com o risco de excesso de peso (OR, 4.5; 
IC95%, 2.9-7.0) e risco de obesidade (OR, 18.6; IC95%, 9.9-35.0) em comparação com normoponderais, e com a obesidade comparada com o 
excesso de peso (OR, 4.0; IC95%, 2.7-6.1). Os tercis de HDL mais elevados representaram proteção para excesso de peso e obesidade, embora 
com menor magnitude. Quando consideramos como variáveis dependentes a obesidade isolada ou com co-morbilidades comparadas com os 
controlos sem doença, verificou-se que os tercis de leptina eram a variável 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 à obesidade não-secundária (P=0.016).
Na análise Kaplan-Meier verificou-se uma tendência linear com aumento dos tercis de leptina (P=0.012) e LDL (P=0.016) em associação com 
ocorrência de menarca em idade mais baixa e em idade mais elevada, respetivamente.

Conclusão: Nesta população pediátrica clinicamente heterogénea, existe uma forte associação entre a classificação clínica de obesidade, o 
IMC  e a concentração de leptina, independente de outros fatores, doença de base, género e idade. Assim, o doseamento de leptina poderá ser 
um marcador útil em contexto de obesidade, refletindo principalmente a dimensão do reservatório de tecido adiposo. Estudos futuros deverão 
determinar os cutoff de leptina clinicamente relevantes.
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AUTOIMUNIDADE NA DIABETES MELLITUS TIPO 1 
Ana Rita Dias1, Sofia Martins2, Olinda Marques2,3, Ana Maria Antunes2

1 Serviço de Pediatria, Hospital de Braga; 2 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Hospital de Braga; 3 Serviço de Endocrinologia, Hospital de Braga

Introdução: A diabetes mellitus tipo 1 (DM1) é uma das doenças crónicas mais comuns em idade pediátrica. Estas crianças e adolescentes 
apresentam um risco aumentado de desenvolver outras doenças auto-imunes.

Objectivo: Caracterizar uma população pediátrica com diagnóstico de DM1 e identificar a presença de marcadores de auto-imunidade 
associados.

Métodos: Estudo retrospectivo descritivo, através da consulta dos processos das crianças e adolescentes seguidos em consulta de Diabetologia 
Pediátrica com diagnóstico de DM1 em idade inferior aos 18 anos, desde Janeiro de 2000. Análise estatística em SPSS 22®, teste x2 (a=0,05).

Resultados: Foram incluídas 143 crianças, 51% do sexo masculino. A idade média ao diagnóstico de DM1 foi 7,8 anos (mínimo 15 meses; 
máximo 17,1 anos). O grupo etário no qual foi mais frequente o diagnóstico de DM1 incluiu crianças dos 5 aos 9 anos, correspondendo a 42,% 
dos diagnósticos, e 2,8% dos diagnósticos ocorreram entre os 15 e 18 anos. Nesta amostra verificou-se um predomínio de DM1 inaugural no 
Outono (em 38%), com distribuição regular durante as restantes estações. A evolução da doença foi, em média, 6,6 anos (mínimo 1 mês; máximo 
18 anos). À apresentação a HbA1c média foi 11,3% e 43,3% apresentavam cetoacidose à admissão. A terapêutica com múltiplas administrações 
diárias de insulina (MAI) estava instituída em 56,6% desta amostra e 43,4% tinham sistema de infusão subcutânea contínua de insulina (SISCI). 
Apresentavam história familiar de DM1: 11,2% em familiares de 1º grau e 12,8% noutros familiares; DM2: 2,4% em familiar de 1º grau, 52,8% 
noutros familiares; tiroidite auto-imune: 2,4% em familiar de 1º grau. Pelo menos um auto-anticorpo (IAA, ICA, GAD, ZNT8) foi positivo em 29,4% 
das crianças que realizaram esse estudo (n=102). Das crianças com história familiar de DM1, 25% apresentavam positividade para pelo menos 
um dos auto-anticorpos associados à DM1 [x2(24)=6 vs 18, p=0,546]. Identificaram-se anticorpos antiTPO em 23 crianças e antitireoglobulina 
em 12, correspondendo a 24 tiroidites de Hashimoto (17,1%). Destas, 58,3% eram eutiroideias, 33,3% apresentavam hipotiroidismo subclínico 
e 8,3% hipotiroidismo. Verificou-se positividade para anticorpos associados à DM1 em 42% das crianças com tiroidite de Hashimoto [x2(17)=5 
vs 12, p=0,944]. Das 74 crianças que realizaram estudo HLA, 59,5% apresentaram DQ2 positivo e 45,9% apresentaram DQ8. Os anticorpos 
antiendomísio foram positivos em 11 crianças (n=122) e antitransglutaminase em 4 (n=34), correspondendo a 1 diagnóstico de doença celíaca. 
Identificaram-se ainda outras doenças auto-imunes associadas: 1 doença de Graves, 1 vitíligo, 1 artrite idiopática juvenil com uveíte e 1 doença 
inflamatória intestinal. 

Conclusão: Nesta amostra a prevalência de marcadores de autoimunidade associados à DM1 foi concordante com a literatura. Destaca-se 
que a positividade dos anticorpos associados à DM1 não esteve associada à presença de anticorpos antitiroideus ou a história familiar de DM1.

UMA PATOLOGIA COMUM MAS UMA CAUSA RARA 
DE AMENORREIA PRIMÁRIA 
Sara Pires da Silva1, Filipa Espada1, Mariana Maia1, João Pedro Neves2, Patrícia Santos1, Marcelo Fonseca1

1 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Serviço de Pediatria, Hospital Pedro Hispano - Unidade Local de Saúde de Matosinhos; 2 Serviço de Ginecologia e Obstetrícia, Hospital Pedro Hispano – 
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Introdução: A amenorreia primária é um importante desafio diagnóstico. As suas possíveis causas, com apresentação clínica e prognóstico 
variáveis, obrigam a equacionar múltiplos diagnósticos diferenciais. Não raras vezes é necessária uma abordagem multidisciplinar.

CASO CLÍNICO: Adolescente 15 anos e 7 meses observada em consulta de endocrinologia pediátrica por amenorreia primária. Da sua história 
familiar destaca-se irmã com hiperplasia congénita da suprarrenal de apresentação tardia.

Do exame objetivo realça-se a presença de obesidade de predomínio central (IMC 32,4Kg/m2 e perímetro abdominal de 115cm) com acantose 
cervical e axilar exuberante, hirsutismo com índice de Ferriman-Gallwey de 23, mama com adiposidade e no estadio 3 e pelo púbico estadio 5.

No estudo do atraso pubertário foi realizada avaliação analítica geral que não demonstrou evidência de doença crónica ou alterações da função 
tiroideia. O doseamento de prolactina foi normal.

A avaliação do eixo hipotálamo-hipofisário-gonadal revelou gonadotrofinas, estradiol e progesterona adequados ao seu estadio pubertário e 
relação LH/FSH <1.

Perante os sinais de hiperandrogenismo, doseou níveis séricos de testosterona total (83ng/dL), cortisol sérico (9.7μg/dL), DHEA-S (171.1μg/dL) 
e 17OHP (4.90ng/mL). A prova de ACTH apresentou resposta da 17OHP aos 60 minutos de 2.90ng/mL. Ecografia abdominal e renal foi normal.

Para avaliação das comorbilidades associadas à obesidade: Índice de Homa de 7.5; prova de tolerância oral à glicose com glicemia aos 120min 
de 144mg/dL e perfil lipídico com C-HDL 25mg/dL.

Para investigação do atraso pubertário fez também cariótipo de 50 metafases 46,XX e ecografia pélvica, que revelou útero de morfologia 
pubertária e ovários globosos e volumosos (11cm3 e 15cm3) com folículos de distribuição predominantemente periférica.

Na presença de amenorreia primária e hiperandrogenismo associado a síndrome metabólica foi equacionado o diagnóstico de Síndrome de 
Ovário Policístico (SOP), tendo sido implementadas alterações 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 privação, hirsutismo com índice de Ferriman-Gallwey de 12 
e perda ponderal de 10kg.
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DISCUSSÃO: A SOP na adolescência, cada vez mais frequente, constitui um desafio diagnóstico único, muitas vezes baseado em critérios 
clínicos e analíticos não consensuais.
Postula-se que a carga genética associada à crescente exposição a disruptores neuro-endócrinos e aos hábitos de vida cada vez mais 
obesogénicos estejam na base da sua apresentação mais precoce e grave. Assim torna-se uma importante causa de amenorreia primária.
Sublinhamos a importância de aferir novos indicadores analíticos sugestivos de SOP e explorar novos consensos internacionais, no sentido de 
colmatar a dificuldade inerente ao diagnóstico em idades precoces.
A identificação atempada desta síndrome culminará numa intervenção mais eficaz, visando o normal desenvolvimento pubertário, promoção da 
fertilidade e controlo das comorbilidades associadas.
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