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POO1 - SPONTANEOUS PUBERTAL PROGRES-
SION IN PEDIATRIC KLINEFELTER SYNDROME:
EXPERIENCE FROM ATERTIARY CENTER

Mariana Lopes-Pinto!, Andreia Pataco? Gongalo Croca® Mar-
ta Valério?, Patricia Verissimo® Francisco Branco Caetano®
Catarina Diamantino®, Lurdes Lopes®

1-Endocrinology Department, ULSSM-Hospital de Santa
Maria, Portugal. 2-Endocrinology Department, Hospital Di-
vino Espirito Santo de Ponta-Delgada, Portugal. 3-Pediatric
Department, ULS do Oeste, Portugal. 4-Pediatric Depart-
ment, ULS da Leziria, Portugal. 5-Pediatric Endocrinology
Unit, ULS S.José-Hospital D.Estefania, Portugal

Background: Klinefelter syndrome (KS, 47, XXY)
is the most common sex chromosome disorder
in males and is typically associated with primary
testicular failure. While many patients require tes-
tosterone replacement to complete puberty, a
subset progresses spontaneously. Early diagnosis
may raise awareness for potential pubertal delay,
but spontaneous progression can still occur. Data
from pediatric cohorts remain limited.

Objective: To describe the demographic and cli-
nical features of children and adolescents with KS,
focusing on spontaneous pubertal progression.

Methods: We retrospectively reviewed the medi-
cal records of genetically confirmed KS patients
followed between 2001 and 2025. Data collected
included demographics, age at diagnosis, indica-
tion for karyotype, pubertal onset, gonadotropin
and testosterone levels adjusted for Tanner stage,
and pubertal outcomes.

Results: Fourteen patients were identified (me-
dian age at last follow-up of those in pediatric
care: 12 years). Eight were diagnosed prenatally
(seven through amniocentesis due to advanced
maternal age and one due to suspected esopha-
geal fistula), three during evaluation for develop-
mental delay (median age 7 years), and three had
unknown diagnostic context.

Spontaneous pubertal onset occurred in eight of
ten patients with available data (median age: 12
years), all progressing through Tanner stages wi-
thout testosterone therapy; two required testos-
terone for pubertal development, and four had
not yet reached pubertal age.
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In five patients with spontaneous puberty, the
most recent Tanner stage-adjusted hormonal
evaluation showed elevated luteinizing hormone
and follicle-stimulating hormone levels, while tes-
tosterone remained within the lower normal ran-
ge. In one case both gonadotropins and testos-
terone were within normal limits; two case lacked
hormonal data.

At last follow-up, among those who progres-
sed spontaneously, four had completed pubertal
development without exogenous testosterone,
while four were still progressing appropriately. In
patients who required testosterone to induce pu-
berty, maturation advanced satisfactorily to Tan-
ner stage 5.

Conclusion: In this pediatric KS cohort, a substan-
tial proportion initiated and progressed through
puberty spontaneously. Although early diagnosis
allows timely monitoring for potential pubertal
delay, not all patients require testosterone thera-
py, underscoring the importance of individualized
follow-up and management.

POO2 - FATORES PREDITORES DE RESPOSTA
AO TRATAMENTO COM HORMONA DE CRES-
CIMENTO EM IDADE PEDIATRICA: UM ESTUDO
MULTICENTRICO RETROSPETIVO DOS ULTI-
MOS 15 ANOS

Jodo Rebelo Lima, Maria Jorge Costa, Ana Maria Antunes,
Sofia Martins, Sandrina Martins, Mariana Branco, Suzana
Figueiredo, Maria Miguel Gomes

Introdugdo: A hormona de crescimento recom-
binante humana (rhGH) é uma terapéutica esta-
belecida para varias patologias pediatricas, com
eficacia comprovada na promogdo do crescimen-
to linear. Contudo, a resposta ao tratamento per-
manece heterogénea, salientando a relevancia de
identificar fatores que promovam a otimizagdo do
tratamento e dos resultados a longo prazo. Este
estudo visou identificar preditores de resposta ao
tratamento com rhGH em pediatria.

Métodos: Estudo retrospetivo realizado nas Uni-
dades Locais de Saude de Braga e Alto Minho,
incluindo criangas que iniciaram tratamento, se-
gundo critérios nacionais, entre 2010-2022. Da-
dos antropométricos, laboratoriais e terapéuticos



foram colhidos inicialmente, anualmente nos pri-
meiros trés anos e, quando aplicavel, no término.
Realizaram-se regressdes lineares multivariadas
nos grupos défice de hormona de crescimento
(DHCQ) e pequenos para a idade gestacional (SGA),
e andlises univariadas exploratérias no sindrome
de Turner (ST).

Resultados: Incluiram-se 87 participantes: 29
DHC, 41 SGA, 12 ST e 5 sindromes de Prader-Willi.
O grupo DHC apresentou o maior ganho estatural
aos trés anos, enquanto o ST o menor. No DHC,
o modelo identificou maior indice de massa cor-
poral inicial e maior variagdo estatural no primeiro
ano (Aaltura-1A) como preditores significativos de
resposta aos trés anos. Andlises adicionais da Aal-
tura-1A sugerem que inicio mais precoce e défice
hormonal mais severo predizem melhores resul-
tados. No SGA, estatura alvo familiar, IGF-1 basal
e dose de rhGH explicaram 45% da variabilidade
estatural, com correlagdes positivas. No ST, menor
altura inicial, maiores IGF-1 basal, dose de rhGH e
Aaltura-1A associaram-se a melhores resultados.

Conclusdes: Este é o primeiro estudo a investi-
gar preditores de resposta a rhGH na populacao
pediatrica portuguesa. Os resultados corrobo-
ram uma abordagem personalizada ao tratamen-
to com rhGH, a qual maximiza ganhos estaturais
através da otimizacdo de fatores modificaveis,
e adequa os objetivos terapéuticos ao perfil de
cada doente, melhorando, em Ultima instancia, a
gestao da rhGH.

POO3 - DEFICE DE GLICOSE-6-FOSFATO DE-
SIDROGENASE EM DOENTE COM DIABETES
MELLITUS TIPO 1 - CASO CLINICO

Catarina Baia Soares?!, Sofia Boavista!, Sandrina Martins?, Su-
zana Figueiredo?!, Mariana Branco?

1 - Servigo de Pediatria da Unidade Local de Saude do Alto
Minho (ULSAM)

Introducgdo: A associacao entre a diabetes melli-
tus e hemdlise devido ao défice de glicose-6-fos-
fato desidrogenase (G6PD) esta descrita na lite-
ratura, mas os mecanismos subjacentes nao sao
totalmente compreendidos.

O défice de G6PD, o defeito enzimatico mais co-

mum dos eritrocitos, € uma doenca hereditaria
com transmiss&o autossdmica recessiva ligada ao
cromossoma X. A maioria dos casos sdao assinto-
maticos, no entanto episddios de hemdlise aguda
podem ser desencadeados por infecdes, certos
alimentos ou farmacos.

Caso clinico: Apresenta-se um caso de um ado-
lescente de 11 anos, do sexo masculino, natural do
Nepal e sem antecedentes pessoais ou familiares
de relevo. Admitido no servico de Pediatria de um
hospital nivel Il por cetoacidose diabética em con-
texto de diabetes mellitus tipo 1 inaugural. Boa
evolugdo clinica e analitica com normalizac&o dos
niveis de glicemia ao 3° dia de internamento.

No 3° dia de internamento, por ictericia de novo,
foi pedido estudo analitico, apresentando hiper-
bilirrubinemia n&o conjugada, sem anemia e sem
reticulocitose. Realizou estudo molecular do sin-
drome de Gilbert tendo sido detetada a variante
A (TA/7TAA) em homozigotia na regiao promotora
do gene UGT1A1 (hapldtipo UGT1A1*28).

Em posterior reavaliacdo analitica, verificada ane-
mia com reticulocitose e aumento dos parametros
hemoliticos (Hb 74 g/dL; Hct 22.5%,; VGM 100.9
fL; HCM 332pg; CHCM 329 g/dL; RDW 15.0%;
reticuldcitos 194900/ul; bilirrubina total 3.86mg/
dL; bilirrubina direta 0.47mg/dL; DHL 438UI/L).

Por suspeita de anemia hemolitica, foi realizado o
estudo correspondente e confirmada a deficiéncia
enzimatica de glicose-6-fosfato desidrogenase
(73.8 mU/10"9 eritrocitos, valores de referéncia:
221.0-570.0).

Ao 10° dia de internamento, febril, taquicardico e
com palidez cutanea. Realizada nova reavaliacao
clinica, revelando anemia macrocitica (Hb 5.5g/
dL; VGM 101.8fL), arregenerativa, sem aumento
dos parametros de hemdlise e com leucopenia e
neutropenia. Realizou transfusao de glébulos ver-
melhos com boa resposta. Posteriormente, con-
firmada a infe¢do pelo Parvovirus B19 em estudo
por PCR e serologias.

Boa evolugao clinica com posterior resolugéo da
anemia.

Discussao: Em criancas e adolescentes com Dia-
betes mellitus tipo 1, o défice de G6PD pode pro-
vocar anemia hemolitica aguda. Esta situagao, que
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por vezes exige transfusdes, ocorre geralmente
alguns dias apods o inicio da insulinoterapia, quan-
do os niveis de glicemia normalizam. O caso apre-
sentado teve concomitantemente a infegdo pelo
Parvovirus B19, o que agravou a situacao clinica.

POO4 - ESTUDO RETROSPETIVO DE CRIAN-
CAS PEQUENAS PARA A IDADE GESTACIONAL
SOB TRATAMENTO COM HORMONA DE CRES-
CIMENTO

Catarina Baia Soares?, Sofia Boavistal, Sandrina Martins!, Su-

zana Figueiredo!, Mariana Branco'

1 - Servigo de Pediatria da Unidade Local de Saude do Alto
Minho (ULSAM)

Introdugdo: Aproximadamente 10% das criancas
pequenas para a idade gestacional ndo recupe-
ram o seu alvo estatural familiar, sendo que po-
derao beneficiar do tratamento com hormona de
crescimento.

Metodologia: Estudo retrospetivo descritivo de
criancas pequenas para a idade gestacional sob
tratamento com hormona de crescimento, em
seguimento em hospital de nivel ll, desde janeiro
2010 até maio 2025.

Resultados: Dos 23 doentes pequenos para a ida-
de gestacional sob tratamento com hormona de
crescimento, 57% sao do género masculino (n=13).

A média daidade gestacional foi 38 semanas e 0.5
dias ( 2 semanas e 2 dias). A média (++desvio-pa-
drao (DP)) do z-score do peso e do comprimento
ao nascimento foram respetivamente -2.28 (1.37)
e -3.22 (1.69). A média do z-score da estatura alvo
familiar ++foi -1.23 (DP 0.50). +

A associagdo a outras patologias verificou-se em
39% dos casos.

A idade média no inicio do tratamento com hor-
mona de crescimento foi de 709 anos (DP +2.30).
O tratamento estd em curso em 15 doentes e foi
finalizado em 8 doentes. 7 doentes ainda nao
atingiram 1 ano apds o inicio do tratamento e 1
doente suspendeu apods 1 ano de tratamento por
auséncia de resposta.

No inicio do tratamento, o z-score da estatura foi
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-3.17 ( 0.57). A evolucdo do z-score da testatura
ao longo do tratamento foi: 1 ano apds o inicio
(n=16), z-score estatura -2.20 ( £0.73) com varia-
cao de z-score 0.68 (0.37); 2 anos apods o inicio do
tratamento (n=15), +z-score estatura -1.96 ( 0.69)
com variacdo de z-score 0.38 ( 0.23); no ultimo
ano de t+tratamento (n=8), z-score estatura -2.34
(1.05) com variacdo de z-score -0.16 ( 0.14). ++Em
todos estes periodos, a variagdo de z-score foi es-
tatisticamente significativa (p < 0.001). No final do
tratamento, a diferenca entre z-score da estatura
final e inicial foi em média 0.82 ( 0.51), sendo es-
tatisticamente significativo. A diferenga entre z-s-
core da estatura final e a testatura alvo familiar
foi em média -1.31 ( 1.14), sendo estatisticamente
significativo. +

Dos 8 doentes que finalizaram o tratamento, 3
atingiram a estatura final (estatura 1 ano apds o
final do tratamento) com média de idade de 14.73
anos ( 0.95). A média de anos *de tratamento foi
8.7 anos. A média do z-score da estatura foi -1.65
(1.25). A diferenca tentre z-score da estatura fi-
nal e inicial foi em média 116 ( 1.20), sendo nao
testatisticamente significativo. A diferenca entre
z-score da estatura final e a estatura alvo familiar
foi em média -0.29 ( 1.29), sendo nao estatistica-
mente significativo. *

Discussdo e conclusdo: O tratamento com hor-
mona de crescimento resultou num aumento da
estatura das criancas pequenas para a idade ges-
tacional, destacando-se aimportancia da referen-
ciacdo atempada e do cumprimento terapéutico.

Salientar algumas limitagdes do estudo, nomea-
damente o inicio tardio do tratamento e o facto
de amostra de doentes que atingiram a estatura
final ser pequena.

POOS5 - SINDROME DO OVARIO POLIQUISTICO
E PROLACTINOMA EM ADOLESCENTE: QUAN-
DO DUAS ETIOLOGIAS SE SOBREPOEM

Isabel Morais Ribeiro!, Joana Carvalho Queirds?, Catarina Ma-
tos Figueiredo® Catarina Mendes?? Joana Freitas!? Maria
Jodo Oliveiral?, Claudia Amaral*, Sandrina Martins®, Teresa

12
Borges',

1- Servico de Pediatria, ULSSA. 2- Unidade de Endocrinolo-
gia Pediatrica, ULSSA. 3- Servigco de Pediatria, ULSEDV. 4-



Servigo de Endocrinologia, ULSSA. 5- Servico de Pediatria,
ULSAM

Introducdo: Os prolactinomas sdo tumores hipo-
fisarios raros na idade pediatrica, representando
menos de 2% das neoplasias intracranianas neste
grupo etario. Ja a sindrome do ovario poliquistico
(SOP) constitui uma das causas mais frequentes
de irregularidade menstrual e hiperandrogenismo
na adolescéncia. A coexisténcia destas duas enti-
dades é incomum e pode dificultar o diagndstico
diferencial de amenorreia e galactorreia, exigindo
uma abordagem integrada para distinguir entre
hipogonadismo hipogonadotrofico e hiperandro-
genismo ovarico funcional.

Objetivo: Descrever a apresentacdo clinica, in-
vestigacao diagndstica e evolugéo terapéutica de
uma adolescente com prolactinoma pubertario
coexistente com SOP.

Descricdo do caso: Adolescente previamente
saudavel, com inicio do desenvolvimento puber-
tario aos 11 anos (pubarca) e menarca aos 12 anos
e 10 meses, seguida de amenorreia persistente
apods sete meses. Evoluiu com alopécia, hirsutis-
mo progressivo e aumento ponderal significativo.
A ecografia pélvica inicial era normal.

Aos 14 anos manteve a amenorreia e desenvolveu
galactorreia bilateral abundante, sem cefaleias,
alteragdes visuais ou défices cognitivos. Analitica-
mente apresentava prolactina elevada (68 ng/mL;
N<23), sendo o restante estudo normal. A resso-
nancia magnética hipofisaria evidenciou microa-
denoma (3 mm) paramediano direito.

Aos 16 anos e 4 meses, na consulta de Endocrino-
logia Pediatrica, apresentava indice de massa cor-
poral de 28,5 kg/m? (P97,5), hirsutismo acentuado
(indice de Ferriman-Gallwey 24) e galactorreia a
esquerda. Hemograma, perfil lipidico e fungao ti-
roideia normais; prolactina persistentemente ele-
vada (114 — 124,8 — 142,6 — 257 ng/mL; N<23).
Observou-se ainda hipoestrogenismo relativo
(estradiol 29,6 pg/mL), relagdo LH/FSH >2 e hi-
perandrogenismo analitico (A4-androstenediona
10,51 ng/mL; N<2,75, DHEA-S 552 pg/dL; N<430
e testosterona total 80 ng/dL), compativel com
diagndstico coexistente de prolactinoma e SOP.

Iniciou cabergolina 0,25 mg duas vezes por se-

mana, titulada até 0,5 mg duas vezes por sema-
na, com rapida melhoria da galactorreia. Apds seis
meses observou-se normalizagdo da prolactina
(12,7 ng/mL) e recuperacao da funcdo gonadal
(estradiol 73,7 pg/mL; LH 16 UI/L; FSH 5,6 UI/L).
Face a persisténcia de amenorreia e hirsutismo,
iniciou contracetivo oral combinado com drospi-
renona/etinilestradiol, mantendo a cabergolina.
Evoluiu com aparecimento de hemorragia de pri-
vagao, cessacao da galactorreia e perda ponderal
de 7Kg.

Conclusao: A coexisténcia de prolactinoma e SOP
na adolescéncia é rara e constitui um desafio-
diagndstico pela sobreposicao de manifestacdes
clinicas comuns, como amenorreia, hirsutismo e
galactorreia. Este caso reforca a necessidade de
uma investigacdo hormonal completa perante ir-
regularidades menstruais e hiperandrogenismo
nesta faixa etaria. A terapéutica dopaminérgica
com cabergolina demonstrou-se eficaz e segura.
O reconhecimento precoce da hiperprolactinemia
é essencial para prevenir complicagdes reproduti-
vas e garantir um acompanhamento multidiscipli-

nar adequado
PREMIO CASO CLINICO

POO6 - PUBERDADE PRECOCE NO RAPAZ: ATE
ONDE INVESTIGAR? - RELATO DE UM CASO

Daniela Pestana?, Sofia Castro?, Catarina Limbert?, Elisa Galo*

1- Hospital da Luz, Lisboa. 2- Unidade Local de Saude do
Arco Ribeirinho, Barreiro. 3- Universidade Nova de Lisboa,
NOVA Medical School, Comprehensive Health Research Cen-
ter (CRHCQ), Lisboa

Introdugdo: A puberdade precoce central (PPC)
define-se pela ativacdo prematura do eixo hipo-
talamo-hipdfise-gdnadas. No sexo masculino, é
uma doenga rara e caracteriza-se por um aumen-
to do volume testicular (>4 ml) antes dos 9 anos
de idade. Na maioria dos casos tem uma etiologia
secundaria, devendo motivar investigagao etiold-
gica. Quando a PPC no rapaz é de causa idiopa-
tica, € pertinente a realizacao de estudo genético
para identificacdo de variantes patogénicas asso-
ciadas a PPC. Relatamos o caso de um rapaz de 9
anos com uma PPC de evolugdo rapida, em que o
estudo genético revelou uma variante com impli-
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cacdes de seguimento especificas.

Caso clinico: Crianca do sexo masculino, 9 anos,
recorre a Consulta de Endocrinologia Pediatrica
por adrenarca desde os 8.0 anos e aumento do
volume testicular desde os 8.5 anos. Sem histo-
ria familiar de puberdade precoce e sem antece-
dentes pessoais relevantes. Na observacdo inicial:
peso +4.47 SD; altura +2.80 SD; estadio Tanner
IV .com volume testicular 15 mL. Estudo hormo-
nal: FSH 2,2 UI/L; LH 2,2 UI/L; estradiol <19,0 pg/
mL; testosterona total 418 pg/mL IGF-1 489 pg/
mL; fungao tiroideia e estudo da supra-renal sem
alteragdes; marcadores tumorais negativos. Es-
tudo imagiolégico: radiografia da Idade Ossea
com avango de 4 anos; ecografia testicular nor-
mal; Ressonancia Magnética (RMN) do eixo hipo-
talamo-hipofisario e suprarrenal, sem alteracdes.
Face a estes resultados foi colocado o diagndsti-
co de uma PPC idiopatica. Iniciou terapéutica com
analogo de GnRH, com boa resposta clinica. Por
se tratar de uma PPC rapidamente progressiva
optou-se por realizar estudo genético por Whole
Exom Sequencing (WES), que identificou uma va-
riante patogénica em TP53, associada a Sindrome
de Li-Fraumeni. O estudo genético dos pais foi
negativo (mutacdo de novo). Foi efetuada RMN
de corpo inteiro, sem detecéo de lesdes tumorais
até a data, mantendo o doente seguimento regu-
lar em Consulta de Endocrinologia Pediatrica.

Conclusao: Numa PPC rapidamente progressiva
com avaliagdo imagioldgica normal, é pertinente
ponderar investigagdo genética. A Sindrome de
Li-Fraumeni é rara (1:20.000) e est& associada a
um risco elevado de neoplasias de aparecimento
precoce. O estudo WES permitiu fazer um diag-
nostico etioldgico preciso de PPC num contexto
de doenga sindromica. A implementagdo atem-
pada de protocolos de vigilancia oncolégica pode
melhorar significativamente a esperanca de vida
desta crianca.

PREMIO CASO CLINICO

POO7 - UM CASO DE SINDROME SIFRIM-HIT-
Z-WEISS ASSOCIADO A HIPOGONADISMO HlI-
POGONADOTROFICO

Andreia Pataco, Gongalo Croca, Margarida Venancio, Rita Sil-
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va, Lurdes Lopes

A Sindrome Sifrim-Hitz-Weiss (SSHW) é um dis-
turbio do neurodesenvolvimento raro, associado
a multiplas malformagdes congénitas. Apresenta
heranga autossémica dominante e resulta de mu-
tagdes heterozigdéticas no gene CHD4. As mani-
festacdes clinicas incluem diversas caracteristicas
inespecificas, como atraso do desenvolvimento
global, alteragdes estruturais cerebrais, nomeada-
mente sindrome Moya-Moya, anomalias dsseas,
doenca cardiaca congénita, disturbios oftalmold-
gicos, hipoacusia e hipogonadismo hipogonado-
tréfico.

Apresentamos o caso de um rapaz, observado
pela primeira vez em consulta de Endocrinologia,
aos 12 anos e 6 meses, por micropénis e testiculos
hipoplasicos.

O doente nasceu de gestacao vigiada, parto eu-
toécico as 37 semanas, peso 2570 g e comprimen-
to 47 cm (-1,52 SDS). Dos antecedentes pessoais,
destacam-se: orquidopexia bilateral aos 6 anos
por criptorquidia, CIA e CIV congénitas, fenda pa-
latina e labio leporino, hipoacusia de condugao
com proétese auditiva, estrabismo e ligeiro atraso
do desenvolvimento psicomotor, com atraso da
linguagem e défice intelectual ligeiro. A evolugao
da estatura manteve-se entre os percentis 50 e
85.

Da avaliacao endocrinoldgica inicial, destaca-se
peso 53 kg (+1,11 SDS), altura 158 cm (+0,68 SDS),
IMC 21,2 kg/m? (+1,24 SDS), estadio de Tanner
G1P2, volume testicular 2 mL e pénis fino. De refe-
rir ainda alterag¢des faciais, nomeadamente hiper-
telorismo e facies dismodrfica, atribuida as modi-
ficagbes decorrentes da cirurgia para correcdo da
fenda palatina e labio leporino.

As andlises hormonais iniciais foram compativeis
com o inicio da puberdade: FSH 0,91 mUI/mL
(0,35-3.91), testosterona total 0,310 ng/mL (Tan-
ner Il <0.025-4,32), testosterona livre 1,21 pg/mL
(0,26-12,74). O caridtipo foi normal (46,XY) e op-
tou-se por vigilancia.

Aos 13 anos e 8 meses, verificou-se auséncia de
progressao pubertaria, e os exames sugeriram hi-
pogonadismo hipogonadotréfico: FSH 1,0 mUI/
mL (0,9-71), LH <0,10 mUl/mL (1,3-8,4), testos-



terona total 0,142 ng/mL (Tanner II: <0,025-4,32),
sendo entdo iniciado tratamento com testostero-
naIM 50 mg de 4 em 4 semanas.

Realizou RMN-CE que revelou hipoplasia hipofi-
saria. Adicionalmente, foram detetadas alteragdes
vasculares compativeis com padrao Moya-Moya,
incluindo estenose da artéria carétida interna. Na
consulta de Neurologia, foi iniciado tratamento
com acido acetilsalicilico e o doente foi referen-
ciado a Neurocirurgia para avaliacdo de eventual
cirurgia de revascularizacao.

O estudo genético por sequenciagdo de nova ge-
racdo identificou uma variante heterozigoética no
gene CHD4 (c.3563C>T, p.Alall88Val). Variantes
patogénicas neste gene tém sido associadas a
SSHW. A variante identificada é classificada como
patogénica, compativel com o diagndstico da sin-
drome referida. Até ao momento, esta variante
foi descrita apenas num outro caso reportado de
SSHW.

Na ultima consulta de Endocrinologia, aos 16 anos,
o doente apresentava estadio de Tanner G4P3 e
volume testicular 2 mL.

Este caso destaca a variabilidade fenotipica da
SSHW e representa o segundo caso identificado
com a variante heterozigotica ¢.3563C>T (p.Ala-
1188Val). A inespecificidade clinica desta sindro-
me dificulta o reconhecimento precoce e reforca
a importancia da investigacao genética como fer-
ramenta essencial para o diagndstico definitivo
e aconselhamento familiar. O acompanhamento
multidisciplinar é fundamental, dada a complexi-
dade e variabilidade das manifestacdes sistémi-
cas associadas a SSHW.

POO8 - DA BAIXA ESTATURA A DISTROFIA
MUSCULAR DE DUCHENNE - UM CASO CLINI-
co

Inés Faustino; Eduarda Resende; Mariana Ornelas; Pedro
Gouveia; Maritza S&; Margarida Ferreira

A baixa estatura é um motivo frequente de refe-
renciagdo a consulta de Endocrinologia Pediatrica.
As suas possiveis etiologias sdo diversas, incluin-
do causas fisioldgicas, como o atraso constitu-
cional do crescimento e da maturagdo, e causas

patoldgicas, onde se destacam as doencgas endo-
crinoldgicas, sindromes de ma absorcdo e doen-
cas crénicas sistémicas, que devem ser excluidas
de acordo com a suspeita clinica.

Apresentamos o caso de uma crianca do sexo
masculino, de 7 anos, enviada a consulta de En-
docrinologia Pediatrica por baixa estatura (altura
< P3) e atraso do crescimento (VC 1,3 cm/ano; <
P3). A familia tinha regressado recentemente a
Portugal, pelo que apenas existiam registos da
evolucdo estaturo-ponderal a partir dos 6 anos;
no entanto, segundo a mae, a ma progressao es-
taturo-ponderal tinha sido observada desde os
3 anos de idade. A crianca apresentava também
diagndstico de atraso do desenvolvimento psico-
motor, sendo acompanhada por uma equipa mul-
tidisciplinar (Pediatria, Fisiatria, Terapia da fala e
Terapia ocupacional). Analiticamente, apresentava
funcéo tiroideia dentro dos valores normais, anti-
corpos para doenca celiaca negativos e niveis de
|IGF-1 normais. A idade d6ssea correspondia a idade
cronoldgica. Perante a histéria de dificuldade em
subir e descer escadas, bem como em correr, foi
solicitada uma reavaliagdo analitica com determi-
nacdo das enzimas musculares, que revelou AST
226 U/L, ALT 3174 U/L, LDH 1357 U/L e CK 10
709 U/L. Face a estas alteracdes, foi contactada a
pediatra assistente que posteriormente encami-
nhou a crianga para consulta de Neuropediatria.
Nessa consulta, observou-se hipertrofia gemelar
marcada, sinal de Gowers, incapacidade para cor-
rer e dificuldade na marcha, tendo sido colocada a
hipdtese diagndstica de distrofia muscular. O es-
tudo genético confirmou o diagndstico de distro-
fia muscular de Duchenne (DMD).

Nos doentes com DMD, a baixa estatura é uma
manifestagdo comum e multifatorial. Fatores
como a inflamacgao crénica, mecanismos genéti-
cos e estruturais, bem como a corticoterapia pro-
longada utilizada no seu tratamento, contribuem
significativamente para o défice de crescimento
observado nestes doentes. Assim, trata-se de
uma causa importante a considerar na investiga-
cao de baixa estatura, sobretudo quando associa-
da a alteracgdes clinicas e/ou laboratoriais suges-
tivas.
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POO9 - INSULINORRESISTENCIA GRAVE INDE-
PENDENTE DO iNDICE DE MASSA CORPORAL:
RELATO FAMILIAR DE SINDROME DO OVARIO
POLIQUISTICO NA ADOLESCENCIA

Carolina Pinto da Costa?, Catarina Fraga’, Filipa Espada’

1 -Servico de Pediatria, Hospital Pedro Hispano, Matosinhos,
Portugal

A sindrome do ovario poliquistico (SOP) é a endo-
crinopatia mais frequente em mulheres em idade
reprodutiva. Na adolescéncia, caracteriza-se por
disfuncdo ovulatéria com irregularidades mens-
truais e hiperandrogenismo clinico e/ou bioquimi-
co. Confere um risco metabdlico e cardiovascular
substancial devido a associagdo com insulinorre-
sisténcia e aumento da adiposidade visceral, in-
dependentemente do indice de massa corporal
(IMQ). Apresentamos dois casos de SOP em irmas
com insulinorresisténcia grave apesar de IMC nor-
mal, ilustrando a importancia do rastreio familiar.

Adolescente de 15 anos, com histdria materna
de hirsutismo na puberdade, foi referenciada por
amenorreia secundaria e hirsutismo desde os 9
anos. Objetivamente, apresentava IMC 20 kg/m?
(P15-50), tens&o arterial normal, acantose cervi-
cal e axilar, aspeto musculado, sem gordura sub-
cutanea, hirsutismo generalizado e acne facial.
Realizou estudo analitico de que se destacaram
insulina (217.2uU/mL) e testosterona total (110ng/
dL) aumentadas, HOMA-IR 8, LH 16 mUI/mL e
FSH 9,5 mUI/mL (LH>FSH), com restante estudo
normal. O habito de extrema musculatura sem
adiposidade associado a extremo hiperinsulinis-
mo levantaram a hipdtese de lipodistrofia, que
foi descartada (leptina, perfil lipidico e prova de
tolerancia oral a glicose normal). A ecografia re-
velou ovarios globosos com multiplas estruturas
quisticas milimétricas a periferia. Diagnosticada
com SOP e hiperinsulinismo acentuado com re-
sisténcia a insulina grave, colocou sensor de glu-
cose intersticial, sem registo de hipoglicemias, e
iniciou anticoncecional oral combinado (dienogest
2 mg e etinilestradiol 0,03 mg) e metformina em
aumento gradual até 1000 mg 12/12h. Atualmen-
te, com 19 anos, mantém a terapéutica com ciclos
menstruais regulares, peso adequado e melhoria
clinica e analitica.

Trés anos depois, foi referenciada a consulta a
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irma de 16 anos, sem antecedentes de relevo, por
acantose, hirsutismo e oligomenorreia (<8 ciclos/
ano). Ao exame objetivo, apresentava hirsutismo
facial e abdominal exuberante, acne facial, acan-
tose axilar e IMC 21,3 kg/m? (P50). Analiticamen-
te, destacou-se uma testosterona aumentada,
LH 781 mUI/mL e FSH 4,23 mUI/mL (LH>FSH) e
HOMA-IR 6,8, com 17-OH-progesterona e lepti-
na normais. Iniciou anticoncecional oral combina-
do (drospirenona 3 mg e etinilestradiol 0,02 mg)
e metformina 500mg 12/12h, com regularizagdo
menstrual. Ambas mantém seguimento em con-
sulta de endocrinologia.

A etiologia da SOP é multifatorial, com forte com-
ponente genético. Apenas uma peguena percen-
tagem das adolescentes com SOP apresenta IMC
normal, tornando o diagndstico e a abordagem
terapéutica particularmente desafiantes neste
subgrupo. Os casos descritos realgam aimportan-
cia do rastreio em adolescentes com familiares de
primeiro grau com SOP, permitindo diagnostico
e intervencdo precoces. Histdria familiar materna
sublinha a transmisséo intergeracional. Reforcam
que a insulinorresisténcia na SOP nao depende
exclusivamente da obesidade, existindo mecanis-
mos intrinsecos independentes do peso corporal,
com provavel componente genético. O segui-
mento endocrinoldgico a longo prazo é essencial
para prevencao de complicagdes, particularmen-
te relevante dado o inicio precoce e a gravidade
da insulinorresisténcia. A abordagem terapéutica
deve ser idéntica independentemente do IMC, de
modo a prevenir complicagdes metabdlicas e re-
produtivas a longo prazo, incluindo diabetes tipo
2, doenca cardiovascular e infertilidade.

PO10 - SINDROME SHORT POR VARIANTE PA-
TOGENICA NO GENE PIK3R1: IMPLICACOES NO
CRESCIMENTO E METABOLISMO

Mério Ribeiro, Margarida Oliveira, Joana Rodrigues Costa, So-
fia Martins, Ana Antunes, Joana Vilaga, Maria Miguel Gomes

Introdugédo: A sindrome SHORT (OMIM #269880)
é uma doenga genética rara, autossomica domi-
nante, causada por variantes patogénicas no gene
PIK3R1, que codificam uma subunidade regulado-
ra da via PI3K/AKT. O acronimo remete para Short
stature, Hyperextensibility, Ocular depression,



Rieger anomaly e Teething delay, mas o fendtipo
clinico € mais amplo, incluindo dismorfismos cra-
niofaciais e lipodistrofia parcial. A disfuncao da via
PI3K associa-se a resisténcia a insulina, resisténcia
a IGF-1, diminuicdo da lipogénese e aumento do
gasto energético. A insulinorresisténcia pode tor-
nar-se evidente a partir da segunda infancia, e o
risco de diabetes mellitus aumenta a partir dos 15
anos. Até ao momento foram identificados cerca
de 40 individuos (31 familias), pelo que a identi-
ficagdo de novos casos contribui para ampliar o
conhecimento sobre o espectro fenotipico e a va-
riabilidade clinica desta sindrome.

Caso clinico: Crianga do sexo masculino, nasci-
do de parto eutdcico espontaneo as 37 semanas
apods constatacdo de restricdo de crescimento
fetal no 3° trimestre. Classificado como pequeno
para a idade gestacional (peso -2,38 SDS, compri-
mento -2,96 SDS, perimetro cefélico -1,23 SDS),
a nascenca apresentou ictericia neonatal com ne-
cessidade de fototerapia, dismorfismos faciais,
incluindo face triangular, fronte proeminente, hi-
poplasia do terco médio da face e micrognatia. E o
segundo filho de pais saudaveis, ndo consangui-
neos, sem histdrico familiar relevante de doencas
enddcrinas, metabdlicas ou genéticas. A estatu-
ra-alvo familiar corresponde a 0,59 SDS. Por ma
progressao ponderal, foi necessario internamento
para otimizagcdo nutricional e, temporariamente,
alimentacdo por sonda orogastrica com suple-
mentagdo hipercaldrica. A investigacao etioldgi-
ca inicial (hematologica, renal, hepatica, tiroideia,
adrenal, rastreio de ma absorc¢do e estudo meta-
bolico) foi negativa. Os exames de imagem (eco-
grafia transfontanelar, abdominal, renal e ecocar-
diograma) nado revelaram alteracdes. Os niveis de
IGF-1 e IGF-BP3 encontravam-se dentro dos va-
lores de referéncia. O estudo do exoma identificou
uma variante patogénica c.1945C>T p.(Arg649Trp)
no gene PIK3R1, confirmando o diagndstico de
sindrome SHORT. Atualmente, com 23 meses,
mantém evolucao estaturoponderal desfavora-
vel: peso -4,34 SDS, comprimento -3,41 SDS, pe-
rimetro cefélico -2,13 SDS. O fendtipo inclui de-
senvolvimento psicomotor adequado, lipoatrofia
facial, lipodistrofia parcial (membros superiores
e nadegas), atraso na erupgao dentaria, glauco-
ma e surdez neurossensorial bilateral. Encontra-
-se em seguimento regular multidisciplinar com

monitorizagao seriada do crescimento, nutricao,
perfil glicémico e lipidico. O plano de seguimento
atual inclui a avaliacdo anual da glicose, peptideo
C, insulina, HbAlc, colesterol total, LDL, HDL e tri-
glicerideos, com baixo limiar para a realizagdo da
prova de tolerancia oral a glicose. As avaliacdes
laboratoriais até a data nao mostraram evidéncia
de intolerancia a glicose, resisténcia a insulina, hi-
perglicemia ou dislipidemia.

Conclusao: A sindrome SHORT podera estar sub-
diagnosticada, devendo ser considerada em indi-
viduos com atraso de crescimento, dismorfismos
craniofaciais e lipodistrofia. Embora ndo existam
orientagdes terapéuticas especificas, o seguimen-
to endocrinolégico continuo é essencial, permitin-
do monitorizar crescimento, perfil metabdlico e
composicao corporal. Este caso reforca a impor-
tancia de uma abordagem integrada e prolonga-
da, centrada na prevencao e detegdo precoce das
complicagdes metabdlicas caracteristicas desta
sindrome. Muito permanece por esclarecer quanto
a gestéo ideal e resultados a longo prazo: quando
dosear leptina? quando prescrever metreleptina?

PO11 - MACROSSOMIA COMO SINAL DE ALER-
TA: DIAGNOSTICO DE SUSCETIBILIDADE ON-
COLOGICA ASSOCIADA AO DICER1

Diana Macedo Cardoso?, Maria Abreu?

1 - Servico de Genética Médica, Centro de Genética Médica
Jacinto Magalhaes, Clinica de Genética e Patologia, Centro
Hospitalar Universitario de Santo Anténio (CHUdSA), ULS
Santo Anténio

Introdugdo: A sindromes de sobrecrescimento
monogénicas estao frequentemente associadas a
suscetibilidade oncoldgica. Os genes associados
a estas entidades nem sempre estdo representa-
dos nos painéis de oncogenética e podem confe-
rir uma indicagdo adicional para investigacdo em
criangas que, de outro modo, n&o teriam indica-
cao para estudo genético.

Caso clinico: Apresentamos um caso clinico de
uma crianca inicialmente avaliada aos 6 anos, por
antecedentes pessoais de neoplasia renal multi-
quistica, previamente intervencionada e diagnos-
ticada como nefroma mesoblastico, bem como
histéria familiar de tumor renal ndo esclarecido.
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A nossa avaliacdo ndo apresentava dismorfismos
relevantes, assimetria do crescimento ou achados
cutaneos significativos. No entanto, verificava-se

macrossomia pods-natal, com peso, estatura e pe-
rimetro cefalico a evoluir acima do percentil 99 (
Z-score (ZS) de +2.76, +3.55 e +3.37, respetivamen-
te).

A crianga teve diagndstico inaugural de diabe-
tes mellitus tipo 1 pouco tempo apds a primei-
ra avaliagdo. Dada a presenca de neoplasia renal
juntamente com macrossomia, foi disponibiliza-
do estudo genético através de exoma, tendo-se
identificado a variante provavelmente patogénica
c. 1651G>T p.(Gly551*), em heterozigotia, no gene
DICERL. A avaliagdo complementar, incluindo to-
mografia computorizada (TC) toracica, ecografia
da tiroide e funcdo tiroideia, n&o revelou altera-
¢des adicionais. Foi ainda solicitada observacéo
por Oftalmologia, e estd agendada uma primei-
ra consulta nesta especialidade. Disponibilizamos
consulta aos pais para estudo.

Discussdo: O gene DICER1 associa-se a susceti-
bilidade hereditaria a blastoma pleuropulmonar,
tipicamente de inicio na infancia, e a outros tumo-
res, e esta recomendado seguimento especifico
para patologia oncoldgica, desde a infancia, para
criangas com este diagndstico. Encontra-se igual-
mente associado a sindrome GLOW, uma entida-
de macrossémica na qual as variantes reportadas
se encontram tipicamente em mosaico. O utente
descrito ndo cumpre todos os critérios para diag-
nostico de sindrome GLOW, e a expressdo da va-
riante n&o sugere que esta se encontre em mosai-
co. Nao obstante, apresenta macrossomia, sendo
a macrocefalia uma caracteristica ja descrita em
individuos com suscetibilidade tumoral associada
ao DICERL

Este caso salienta a importancia da considerar a
evolugdo antropométrica, particularmente na pre-
senga de macrossomia, nas criangas observadas
em contexto oncoldgico, mesmo na presenca de
tumores benignos.

REUNIAO ANUAL 2025 | www.spedp.pt

PO12 - DIABETES NEONATAL: UM DESAFIO
DIAGNOSTICO E TERAPEUTICO

Carolina Jesus e S&'?, Clara Picao de Carvalho!, Rita Ribeiro
Martins?,?, Ana Raquel Henriques?, Sara Martins!, Brigida Ro-
balo?, Carla Pereira!, Lurdes Sampaio®.

1-Unidade de Endocrinologia Pediatrica, Servico de Pediatria
Médica, Departamento de Pediatria. Hospital de Santa Maria
(Unidade Local de Saude Santa Maria). 2-Servico de Pedia-
tria, Centro Hospitalar Barreiro-Montijo, E.PE. (Unidade Local
de Saude Arco Ribeirinho). 3-Servico de Pediatria, Hospital
Professor Doutor Fernando da Fonseca (Unidade Local de
Amadora/Sintra).

Introdugdo: A Diabetes Neonatal (DN) é um sub-
tipo raro de diabetes monogénica, com uma inci-
déncia entre 1/90.000 e 1/160.000 nados vivos,
manifestando-se principalmente em lactentes
com menos de 12 meses de idade, mas sobretu-
do nos primeiros 6. Caracteriza-se por um défice
na secrecdo de insulina resultante de alteracdes
na funcao das células B pancreaticas, sem envol-
vimento de mecanismos autoimunes, podendo
apresentar-se sob forma transitéria ou perma-
nente. Clinicamente, manifesta-se por hipergli-
cemia persistente (>200mg/dL), frequentemente
associada a hipertrigliceridemia e pseudohipona-
tremia, sem cetonemia.

Caso Clinico: Recém-nascida (RN) de 16 dias (D) de
idade, filha de pais ndo consanguineos, com an-
tecedentes familiares irrelevantes. Fruto de ges-
tacdo mal vigiada, parto eutdcico as 38 semanas
e 3 dias, baixo peso ao nascimento (24509,P3.2,-
-1.86SDS). Foi encaminhada do Centro de Saude
para o Servico de Urgéncia (SU) do hospital da
area de residéncia por ictericia da pele e mucosas,
prostragéo e sonoléncia.

A observacao inicial no SU objetivou-se peso
de 28759 e ictericia da pele até a raiz das coxas.
Analiticamente com hiperglicemia de 777mg/dL,
hipertrigliceridemia de 2303mg/dL, hiperbilirru-
binémia de 174mg/dL, pseudohiponatremia de
122mmol/L (sédio corrigido para a glicémia de
133mmol/L) e cetonemia negativa.

Por suspeita do diagndstico de diabetes neonatal,
foi transferida para um hospital central do grupo |
para investigagdo e continuacdo de cuidados.

A chegada colocou sistema de monitorizagao



continua da glicose intersticial e iniciou perfu-
sdode insulina por via endovenosa, inicialmente
a 0.01U/Kg/hora, com aumento até 0.08U/Kg/
hora, com melhoria progressiva do perfil glicémico
(259-433mg/dL), e cetonemia sempre negativa.
Do restante estudo realizado destaca-se dosea-
mento de insulina de 1.8ulU/mL e de péptido C
de 0.97ng/mL (abaixo do valor de referéncia), com
anticorpos anti-insulina, anti-descarboxilase do
acido glutamico, anti-tirosina fosfatase e cito-
plasmaticos anti-ilhéus de Langerhans negativos.
Colheu estudo genético que foi negativo para
mutacdes nos genes KCNJ11, ABCC8 e INS.

Em D3 de internamento colocou sistema integra-
do de Perfusao Subcutanea Continua de Insulina
(SPCI)(Medtronic780G®), em modo semiautoma-
tico de suspensdo antes do baixo (90mg/dL).

Durante o internamento evoluiu favoravelmente,
mantendo um controlo glicémico adequado, com
doses diarias totais de insulina progressivamente
menores, tendo suspendido a perfusdo de insu-
lina em D40 de vida. Alta em D42 de vida, apds
48 horas sem insulinoterapia, com a hipdtese de
diagnodstico de Diabetes Neonatal Transitéria, a
aguardar o resultado definitivo do estudo gené-
tico alargado, tendo sido referenciada a Consulta
de Endocrinologia Pediatrica.

Conclusao: O presente caso clinico ilustra a im-
portancia do reconhecimento precoce da DN em
lactentes com hiperglicemia persistente e ausén-
cia de cetonemia, permitindo uma abordagem
atempada e dirigida. A introdugdo de um SPCI re-
velou-se uma abordagem eficaz e segura no con-
trolo metabdlico, raramente descrita na literatura
no periodo neonatal. O diagndstico genético é
essencial para distinguir entre formas transitérias
e permanentes, permitindo orientar a terapéutica
mais adequada. O estudo genético foi negativo
para as mutagdes mais frequentes da forma per-
sistente da DN o que, associado a evolugdo clinica
favoravel e a remissdo espontanea da insulinode-
pendéncia, sustenta o diagndstico de Diabetes
Neonatal Transitéria,reforcando a necessidade de
vigilancia a longo prazo pelo risco de recorréncia
na infancia ou adolescéncia.

PO13 - DIABETES MELLITUS TIPO 2 NA ADO-
LESCENCIA: UM DESAFIO EMERGENTE EM
IDADE PEDIATRICA

Sofia Gongalves Macedo!, Catarina Belo?, Maria Inés Sousa?,
Inés Mazeda', Conceigao Silva!, Elisabete Coelhot

1 - Servigo de Pediatria e Neonatologia, ULS Pdvoa de Var-
zim/Vila do Conde, Porto, Portugal. 2 - Servigo de Pediatria,
UAG da Mulher e Crianga, ULS S&o Joao, Porto, Portugal

Introducgdo: A incidéncia de Diabetes Mellitus tipo
2 em adolescentes tem vindo a aumentar nas ul-
timas décadas, apesar de permanecer uma enti-
dade pouco frequente em idade pediatrica. O seu
desenvolvimento em idades precoces esta asso-
ciado a multiplos fatores de risco, tais como histd-
ria familiar, obesidade e sedentarismo. O apareci-
mento nesta faixa etaria parece estar associado a
doenca mais agressiva e com maior taxa de com-
plicagdes.

Descrigao: Descrevemos o caso de uma adoles-
cente de 13 anos com antecedentes de obesida-
de grau I, tiroidite autoimune, perturbacao do
comportamento alimentar com perfil compulsivo,
PHDA e perturbacdo depressiva major, medica-
da com levotiroxina, fluoxetina e implante con-
tracetivo subcutaneo, na qual se verificou histo-
ria familiar de mae com diabetes mellitus tipo 2
diagnosticada na adolescéncia e avd paterna com
diabetes mellitus tipo 1.

Foi observada no Servico de Urgéncia de um hos-
pital nivel Il por quadro com duas semanas de evo-
lucdo de polidipsia e poliuria, associado a vomitos
alimentares com um dia de evolucéo. Constatada
perda ponderal de 7.5% no intervalo de um més
(peso a admissao 111 kg), sem outras alteracdes no
exame fisico. Analiticamente objetivou-se glicose
sérica de 379 mg/dL, sem cetose, HbAlc de 13.5%
e valores normais de peptideo C e de insulina. Ini-
ciou fluidoterapia endovenosa e, na abordagem
terapéutica inicial, analogo de acéo lenta, analogo
de acdo rapida e metformina. Internada para mo-
nitorizacao, otimizacao terapéutica e estudo etio-
|6gico. Verificou-se melhoria gradual do controlo
glicémico, transitou para o ambulatério medicada
com metformina e insulina glargina. Foi também
avaliada por Nutricao, MFR, Ginecologia e Pedop-
siquiatria, tendo sido instituidas interveng¢des nas
diversas areas abordadas. Na ecografia abdomi-
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nal, identificada esteatose hepatica moderada a
severa, sem alteracdo analitica da funcao hepati-
ca. O estudo autoimune revelou-se negativo.

A data de alta foi encaminhada para consulta de
Diabetes, Nutricido e Oftalmologia. Inicialmente
apresentou alguma instabilidade na adesdo ao
tratamento, mas, mais recentemente, com 100%
de valores no alvo (em uso de sensor de glicemia)
sob 850 mg + 850 mg de metformina e em re-
ducgdo progressiva de insulina basal. Incentivada a
cumprir o plano nutricional e reforcar a pratica de
exercicio fisico. Mantém acompanhamento multi-
disciplinar.

Conclusao: A Diabetes Mellitus tipo 2 é uma
doenca pouco frequente, mas que deve ser consi-
derada no diagndstico diferencial de adolescentes
com achados sugestivos, principalmente quando
estdo presentes fatores de risco para a doencga.
A abordagem terapéutica especifica e a maior
probabilidade de complicagdes precoces tornam
essencial a distingdo entre esta entidade e ou-
tros tipos de diabetes. O caso demonstra ainda a
complexidade da abordagem destes doentes, em
todas as suas vertentes bio-psico-sociais.

PO14 - HIPOCALCEMIA NA PISTA DA BAIXA ES-
TATURA

Marta Rodrigues Amaral’, Sénia Correia?, Maria Abreu?, Liliana
Fonseca* Joana Correia®, Teresa Borges®, Catarina Mendes®

1-Servico de Pediatria e Neonatologia da ULS Entre Douro
e Vouga. 2-Servico de Pediatria da ULS Tras-dos-Montes e
Alto Douro. 3-Servico de Genética do CMIN/ULS Santo An-
ténio. 4-Servico de Endocrinologia da ULS Santo Antodnio.
5-Unidade das Doencgas hereditarias do metabolismo do
CMIN/ULS Santo Anténio. 6-Unidade de Endocrinologia Pe-
diatrica do CMIN/ ULS Santo Anténio

Introdugdo: A baixa estatura (BE) é motivo fre-
quente de referenciacao e, embora muitas vezes
constitucional, pode ser um sinal de alerta para
uma patologia subjacente.

A investigacao da BE inclui avaliagdo do meta-
bolismo fosfocalcico, assumindo particular im-
portancia nas displasias esqueléticas, deficiéncias
nutricionais, tubulopatias renais e em determi-
nados sindromes genéticos (como os que afe-
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tam o recetor do sensor de célcio ou que levam
a uma producdo deficiente ou resisténcia a agao
da PTH). Histéria familiar, dismorfias e manifesta-
coes extra-esqueléticas podem ajudar a orientar
o diagndstico.

Descricdo do caso: Sexo feminino, referenciada
aos 8 anos e 7 meses a Consulta de Endocrino-
logia Pediatrica por baixa estatura. Apresentava
baixa estatura proporcionada (116,3cm, zs-2,05;
P2) com velocidade de crescimento baixa (zs -2,17;
P1,49) e atraso de idade dssea de 1 ano e 9 meses.
Sem dismorfias e sem episddios de tetania, pa-
restesias ou convulsdes. Estatura alvo familiar de
141,5 cm (zs -3,42; PO,03).

Do estudo realizado, detetada hipocalcemia li-
geira persistente a partir dos 9 anos e 1 més (na
uUltima avaliacao Ca corrigido 2,05 mmol/L, VR:
2.12-2.62 mmol/L), e PTH inapropriadamente nor-
mal (na ultima avaliacdo PTH de 23,3 pg/mL, VR:
15-65 pg/mL). Associadamente, niveis plasmati-
cos de vitamina D e magnésio normais e valor de
fosforo préximo do limite superior do normal, com
relagdo calcio/creatinina na urina normal. Obser-
vada em consulta multidisciplinar de doencas ra-
ras do esqueleto. Radiografia do esqueleto com
atitude escolidtica, sem outras alteracdes. Peran-
te diagndstico de hipoparatiroidismo, solicitado
painel NGS de base em WES para hipoparatiroi-
dismo familiar, que identificou a variante c.541C>T
p.(argl81Trp) em heterozigotia, no gene GNAL1J,
nao previamente descrita. Aos 10 anos e 9 meses,
mantém-se assintomatica e pré-pubere. Estatura
atual 124.5cm (zs -2,70; P0O,3), IMC 16.3 (zs -0.31
P37,8). Sem instituicdo de terapéutica. Aguarda
realizagcdo de ecografia renal.

Discussdao: A hipocalcemia autossdémica domi-
nante tipo 2 (ADH2) é uma patologia rara e de-
corre de mutacdes de ganho de funcdo no GNAI1L
O fendtipo é geralmente mais leve do que no tipo
1, com calciUria menos marcada, e baixa estatura
descrita em ~42% dos casos, refletindo a influén-
cia do gene GNALL no crescimento esquelético. A
hipocalcemia é ligeira e geralmente assintomati-
ca, muitos doentes apresentam manifestagdes
clinicas apenas em contexto febril (convulsées). O
inicio da suplementacdo com vitamina D ativada
(calcitriol ou alfacalcidol) assim como calcio oral
depende dos valores da calcemia. Este caso apre-



senta uma nova variante no gene GNA11, prova-
velmente patogénica, justificando o fendtipo da
doente.

PO15 - A IDADE DA MENARCA EM ADOLES-
CENTES COM DT1

Gongcalo Passos Crocal,?, Marta Valério? 2, Patricia Verissimo? 2,
Mariana Pinto??4 Andreia Pataco?®, Lurdes Lopes?, Julia Ga-

lhardo?®.

1 - Servigo de Pediatria, Unidade Local de Saude do Oeste;
2 - Unidade de Endocrinologia Pediatrica, Unidade Local de
Saude de S&o José; 3 - Servico de Pediatria, Unidade Local
de Saude da Leziria; 4 - Unidade de Endocrinologia, Unidade
Local de Salude de Santa Maria; 5 - Unidade de Endocrino-
logia, Hospital do Divino Espirito Santo, Ponta Delgada; 6 -
Centro Académico de Lisboa - NOVA Medical School.

Introducdo: Na Europa contemporanea, a idade
mediana da menarca situa-se entre 12,5 e 13,6
anos. Em jovens com diabetes tipo 1 (DT1) tem
sido descrito um atraso pubertario, com menar-
ca a ocorrer aproximadamente 1,0-1,5 anos mais
tarde. Varios fatores podem mediar essa diferenca
temporal, em particular o controlo glicémico e o
estado ponderal. Nas ultimas décadas, a inten-
sificacdo das terapéuticas, o acesso crescente a
monitorizagdo continua de glicose (MCG) e o au-
mento global do indice de massa corporal (IMC)
podem ter modulado esse efeito, potencialmente
reduzindo a discrepancia entre jovens com DT1 e
a populacdo em geral. Este estudo pretende ava-
liar se, atualmente, o controlo glicémico e o IMC
continuam a influenciar a idade da menarca das
jovens com DTL

Metodologia: Estudo retrospetivo realizado num
hospital de nivel lll, incluindo adolescentes com
DT1 seguidas em consulta e ja apds a menarca. Os
dados foram obtidos a partir de processos clini-
cos. Variaveis continuas normais foram descritas
como média+DP; variaveis ndo gaussianas foram
apresentadas como mediana (IQR). O nivel de sig-
nificancia adotado foi O,05.

Resultados: Foram incluidas 50 adolescentes
com MCG. A idade mediana da menarca foi 12,0
anos (IQR 10,1-15,2). O z-score do IMC apresen-
tou mediana 0,54 (IQR -1,51 a 2,16) e a dose dia-
ria total de insulina mediana foi de 1,0 U/kg (IQR

0,4-16). A mediana do TIR (70-180 mg/dL) era
52,5% (IQR 15,1-970) e a mediana da HbAlc foi
73% (IQR 5,4-14,0). Doencas autoimunes asso-
ciadas registaram-se em 14% (doenca celiaca) e
24% (tiroidite de Hashimoto). Quanto ao esquema
terapéutico de insulina, 36,6% usavam multiplas
injecdes diarias (MDI) e as restantes PSCI. A dis-
tribuicdo por categorias antropométricas mostrou
2,5% com baixo peso, 32,5% com excesso pon-
deral (incluindo 7,5% com obesidade) e o restan-
te em normoponderalidade. A estratificacdo por
HbAlc indicou 42,5% com valores <7%, 47,5% en-
tre 7-9% e 10% com valores >9%. Relativamente
ao TIR, 12,5% apresentavam tempo >70%, 46,9%
entre tempo 50-70% e 40,6% tempo <50%. A
analise da idade da menarca por categorias re-
velou: baixo peso 15,1 anos; normoponderais 12,2
(10,1-14,3) anos; excesso ponderal 12,4 (10,2-13,6)
anos. As comparacdes entre normoponderais e
baixo peso (p=0,12) e entre normoponderais e ex-
cesso ponderal (p=0,42) nao foram significativas.
Relativamente ao TIR, para tempo >70% a me-
diana foi 13,0 (11,2-13,3) anos; para tempo entre
50-70% a mediana foi 12,5 (10,5-14,7) anos e para
tempo <50% a mediana foi 12,8 (10,6-15,2) anos;
guando comparados com o TIR >70% ambas as
categorias ndo apresentavam diferencas signifi-
cativas (p= 0,48 e p=0,62 respetivamente). Quan-
to a HbAlc, as medianas foram 12,2 (10,0-13,1)
anos para valores <7%, 12,5 (11,8-15,1) anos para
valores 7-9% e 12,9 (11,9-14,7) anos para valores
>9%,; quando comparados com HbAIC <7% am-
bas as categorias ndo apresentavam diferengas
significativas (p= 0,29 e p=0,37 respetivamente).

Conclusdo: Neste estudo, a idade da menarca
aproxima-se a mediana europeia atual. A ausén-
cia de diferengas entre categorias de IMC, HbAlc
e TIR indica que estes parametros ndo parecem
exercer um efeito direto sobre a idade da menar-
ca. Todavia, o desenho retrospetivo, aliado ao pe-
queno tamanho da amostra conferem limitagdes
importantes. A auséncia de dados de peptideo C,
adiposidade, histéria pubertaria familiar, origem
genética e habitos alimentares, condicionam tam-
bém os resultados obtidos. Futuramente, proce-
der-se-aaum estudo prospetivo, com uma coorte
maior, que tente colmatar estas falhas e esclarecer
o contributo individual destes fatores.
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PO16 - ENDOCRINOPATIAS EM CRIANGCAS COM
TUMORES DO SISTEMA NERVOSO CENTRAL:
AVALIAGCAO DA PREVALENCIA E DOS FATORES
DE RISCO NUM ESTUDO DE COORTE

Ariana Gongalves Marques!,?, Mariana Bravo!, Inés Rua?, Isa-
bel Dinis!, Rita Cardoso?, Alice Mirante!

1- Endocrinologia Pediatrica, Hospital Pediatrico, ULS de
Coimbra. 2- Servigo de Pediatria, ULS Regiao de Leiria

Introdugdo: Os tumores do sistema nervoso cen-
tral (SNC) sao os tumores sélidos mais frequentes
em idade pediatrica. Apresentam grande hetero-
geneidade, e o progndstico varia consoante o tipo
histoldgico, a dimenséo e a localizagdo do tumor.
Os avangos na abordagem diagndstica e tera-
péutica tém aumentado a taxa de sobrevivéncia,
exigindo uma vigilancia cuidada das complicagdes
tardias. Entre estas, destacam-se as complica¢des
enddcrinas, que podem decorrer do tumor ou do
tratamento. Alguns fatores de risco podem estar
associados ao desenvolvimento destas complica-
¢Bes, nomeadamente a idade ao diagndstico, o
tipo, a localizagdo do tumor e a exposicao a ra-
diacdo. O nosso estudo teve como objetivo avaliar
a prevaléncia de comorbilidades enddcrinas e os
fatores associados ao seu desenvolvimento em
criangas com tumores SNC.

Métodos : Estudo de coorte retrospetivo que in-
cluiu todas as criangas com tumores SNC obser-
vadas na Consulta de Endocrinologia Pediatrica
entre janeiro/2023 e setembro/2024. Foram co-
Ihidos, através da consulta dos processos clinicos,
dados relativos ao sexo; ao diagndstico do tumor
(idade ao diagndstico, presenca de hidrocefalia,
histologia e tratamento com cirurgia, radioterapia
e/ou quimioterapia); e a presenca de endocrino-
patia (idade ao diagnostico, diagndstico especifi-
co e tratamento realizado). A analise dos dados foi
efetuada com recurso ao software SPSS®, versao
270.

Resultados: Foram observadas 44 criancas com
tumores SNC, das quais 54,5% do sexo feminino.
A mediana da idade ao diagndstico do tumor foi
3,5 anos [IQR 2,0-8,0]. Apresentavam hidrocefalia
no diagndstico 18 criancas (40,9%). Relativamen-
te a histologia tumoral, os diagndsticos mais fre-
quentes foram o glioma em 15 criancas (34,1%),
seguido do meduloblastoma em 8 (18,2%) e do
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ependimoma em 5 (11,4%). A maioria dos tumores
encontrava-se na regido supratentorial, num total
de 29 casos (65,9%). Em relacdo ao tratamento,
29 criangas (65,9%) foram submetidas a cirurgia
de excisdo do tumor, 24 (54,5%) realizaram qui-
mioterapia e 14 (31,8%) radioterapia. Nove crian-
cas (20,5%) nao apresentam, até a data, indicacdo
para tratamento. Foram identificadas endocri-
nopatias em 25 criancas (56,8%). As alteracdes
mais frequentes foram o pan-hipopituitarismo
em 8 criangas (32,0%), a puberdade precoce em
6 (24,0%) e a baixa estatura/desaceleracdo do
crescimento em 4 (16,0%). Verificaram-se ain-
da 2 casos (8,0%) de hipotiroidismo, 2 (8,0%) de
sindrome natriurético central e 1 caso (4,0%) de
puberdade diferida. Foi realizada terapéutica com
somatotropina em 6 criancas (24,0%). As criancas
com endocrinopatia apresentavam mais frequen-
temente tumores de localizagdo supratentorial ou
selar em comparagdo com as sem endocrinopatia
(84,0% vs. 52,6%; p = 0,02). Nao se observaram
diferencas estatisticamente significativas entre os
grupos relativamente a idade no diagndstico do
tumor, presenca de hidrocefalia, tratamento cirur-
gico, radioterapia ou quimioterapia.

Conclusao: No nosso estudo, a prevaléncia de en-
docrinopatias em criangas com tumores do SNC
foi de 56,8%. A localizagao supratentorial/selar
foi o Unico fator associado a maior risco de de-
senvolvimento de endocrinopatia. Estes resulta-
dos reforcam a importancia de um seguimento
multidisciplinar com vigilancia clinica e laborato-
rial precoce e continua em todas as criangas com
tumores do SNC, independentemente das carac-
teristicas do tumor e do tratamento instituido. O
diagndstico e a intervengao atempados sao fun-
damentais para minimizar todas as sequelas deste
tipo de tumores.

PO17 - DESAFIOS DA HIPERPLASIA DA SUPRA-
-RENAL CONGENITA (HSRC) NA ADOLESCEN-
CIA: RELATO DE DOIS CASOS

Joao Nogueira Oliveira, Joana Carvalho Queirds, Catarina
Matos de Figueiredo, Catarina Mendes, Joana Freitas, Maria
Joéo Oliveira, Teresa Borges

Introducgao: A Hiperplasia congénita da Suprarre-
nal (HCSR) é uma das doencas hereditarias mais



comuns. A Deficiéncia de 21-hidroxilase é a cau-
sa mais frequente, responsavel por mais de 95%
dos casos. A prevaléncia varia de 1 para 14000 -
18000 recém-nascidos. O tratamento das formas
classicas constitui em verdadeiro desafio, sendo
necessario um equilibrio constante entre o hipe-
randrogenismo e o hipercortisolismo.

Na adolescéncia, em virtude das alteracdes hor-
monais inerentes e da aceleragdo do crescimento,
torna-se premente assegurar dois aspetos: otimi-
zar o crescimento e minimizar a ocorréncia de efei-
tos laterais associados a corticoterapia prolonga-
da. Nesta fase concorrem ainda novos desafios
psicossociais como o incumprimento terapéutico,
a maior preocupagao com a imagem corporal e a
fertilidade.

Apresentamos o caso de duas adolescentes com
HSRC que ilustram as dificuldades inerentes ao
controle da doenga nesta faixa etaria.

Descricdo dos casos: Duas adolescentes com
HCSR por deficiéncia de 21- hidroxilase, forma
classica perdedora de sal, com confirmacé&o gené-
tica.

Ambas sob tratamento com hidrocortisona (3 to-
mas diarias) e fludrocortisona (1 toma diaria) desde
o diagndstico, com um bom controlo da doenca,
que se traduziu numa evolucao estaturo ponderal
adequada de acordo com o patrimoénio genético,
controles analiticos seriados normais e auséncia
de registo de complicagdes. Na puberdade veri-
ficou-se um agravamento analitico com uma su-
bida significativa da ACTH, 17-OH-Progesterona,
Delta-4 androstenediona e testosterona total.
Negado incumprimento terapéutico por parte das
adolescentes, tendo sido necessario um aumento
progressivo da dose de hidrocortisona até dose
maxima de 30mg/kg/dia, sem melhoria analitica.
Foi entdo necessario optar por um glucocorticoi-
de de administracao bidiaria como a prednisolona
com doses de 5 e 7,5 mg/dia.

Atualmente ambas mantém tratamento com pre-
dnisolona (2x/dia), nas doses supramencionadas,
e fludrocortisona com estabilidade clinica e nor-
malizacdo dos valores analiticos.

Discussao: Estes dois casos de HCSR demons-
tram as dificuldades do tratamento desta pato-

logia particularmente na adolescéncia. Por um
lado, o impacto do hiperandrogenismo susten-
tado, quando o controlo é insuficiente, com risco
de virilizagao, comprometimento do crescimento
e infertilidade futura. Por outro lado, os efeitos
associados ao uso de glucocorticoides em doses
suprafisioldgicas.

Demonstram também que a comodidade tera-
péutica numa doenga cronica é sem dudvida um
fator importante para a adesdo terapéutica. Atro-
ca para a prednisolona, apesar de nao ser o glu-
cocorticéide de primeira opcao, foi fundamental
para a estabilizacdo da doenca. Urge a necessida-
de de novas estratégias terapéuticas como anta-
gonistas do receptor CRF1 ou capsulas de liberta-
cao modificada de hidrocortisona (efmody).

PO18 - PRIMING NAS PROVAS DE ESTIMULA-
GAO DA SECREGCAO DE HORMONA DE CRESCI-
MENTO: EXPERIENCIA DE CINCO ANOS NUMA
UNIDADE DE ENDOCRINOLOGIA PEDIATRICA
DE UM HOSPITAL TERCIARIO

Lara M. Navarro!, Ana Jodo Fernandes?, Maria Miguel Go-
mes' 23, Ana Maria Antunes!,?, Sofia A. Martins!,?

1- Servico de Pediatria, ULS Braga. 2- Unidade de Endocri-
nologia e Diabetologia Pediatrica, Servico de Pediatria ULS
Braga. 3- Escola de Medicina da Universidade do Minho

Introdugao: A secrecdo dahormonade crescimen-
to (HC) é modulada por diversos fatores, incluindo
os esteroides sexuais, o que podera condicionar a
resposta as provas de estimulagdo da secrecao de
HC (PESHC) durante a fase pré e peri-pubertaria.
Nestes casos, a resposta diminuida da HC pode
ser transitoria, resultando em falsos positivos no
diagndstico de défice de HC (DHQ).

Apesar de n&o consensual, o priming com esterdi-
des sexuais previamente as PESHC esta recomen-
dado por varias Sociedades de Endocrinologia
Pediatrica, no entanto os protocolos divergem
quanto as idades e formas de realizagao. Este es-
tudo descreve a experiéncia do nosso centro em
PESHC durante cinco anos, analisando o impacto
da realizagdo de priming.

Métodos: Estudo retrospetivo observacional que
incluiu PESHC realizadas entre 2020-2024. Ex-
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cluidas provas de reavaliagdo apds tratamento
final com somatropina e casos com necessidade
de 2 provas sem concordancia com priming. Para-
metros avaliados: idade, sexo, SDS estaturaa, SDS
indice de massa corporal(IMC), SDS estatura-alvo
familiar(EAF), velocidade de crescimento(VC), es-
tadio de Tanner e diferenca idade dssea-crono-
l6gica(AlO-1C). No nosso protocolo definiram-se
como elegiveis para priming raparigas >10anos e
rapazes >1lanos, em estadio peripubertario (Tan-
ner 1-2), de acordo com as recomendagdes atuais.
Nos rapazes realizou-se priming com testosterona
IM dose uUnica 50-100mg 5-7dias antes da prova;
nas raparigas com estradiol transdérmico 25mcg
3/3dias na semana anterior ou 2mg PO 2dias an-
tes da prova. Incluiram-se PESHC com clonidina,
glucagon e hipoglicemia insulinica. Assumiu-se
DHC guando a resposta maxima de secrecdo de
HC foi <7ug/L em 2 provas.

Resultados: Incluiram-se 75provas (61 pacien-
tes): 48provas nao elegiveis para priming (PO) e
27 com elegibilidade. Destas, foi realizado priming
em 18provas (P+) e em 9 nao foi realizado (P-). O
grupo PO mostrou idade mediana 8 09(AIQ 3,87),
estatura-2,4710,63SDS, IMC -0,24=11,1SDS, EAF
-0,86E0,55SDS e AlIO-IC -1,59%1,1 anos. O gru-
po P+ apresentou idade mediana 13,04(AIQ 1,95),
estatura -2,381+0,51SDS , IMC -0,50=%0,91SDS,
EAF -0,77E0,455DS e AIO-IC -1,6910,85 anos;
no grupo P- a idade mediana foi 11,41(AIQ 3,50),
estatura -2,451+0,45SDS, IMC -1,397%0,9SDS,
EAF -0,5610,36SDS e AIO-IC -1,881%0,75 anos.

Em 18 pacientes (29,5%) assumiu-se DHC, dos
quais 12 se incluiam no grupo PO. Quanto a sub-
coorte elegivel para priming, verificou-se nas 2
provas resposta maxima de secrecao de HC<7u-
g/L em 4 pacientes do grupo P- (4/9, 44%,), com-
parando com 2/15 (13%) no grupo P+ (teste exato
de Fisher, p=0,14). A distribuicdo dos estadios pu-
bertarios entre os grupos P- e P+ foi semelhante
(p=1,00).

Conclusdes: O diagndstico de DHC, particular-
mente na fase peripubertaria, permanece um de-
safio para os endocrinologistas pediatricos. No
nosso centro observou-se que menos pacientes
submetidos a priming iniciaram tratamento com
HC. Pretende-se, num futuro préximo, comparar
a estatura final em ambos os grupos, analisando a

REUNIAO ANUAL 2025 | www.spedp.pt

utilidade do priming na selecao de pacientes que
efetivamente beneficiam de tratamento.

PO19 - PUBARCA PRECOCE: ENTRE O NOR-
MAL E O PATOLOGICO

Nuno Henrique Afonso!, Maria Inés Fernandes?, Liliana Sou-

sal, Carla Meireles?, Alicia Rebelo*
1 - Servico de Pediatria, Unidade Local de Saude Alto Ave

Introdugdo: A pubarca precoce (PP) define-se
como o aparecimento de pélo pubico e/ou axilar
antes dos 8 anos no sexo feminino ou 9 anos no
sexo masculino. A adrenarca precoce idiopatica é a
etiologia mais frequente, responsavel por mais de
90% dos casos, e consiste na maturagao precoce
do cortex da suprarrenal, levando ao aumento de
androgeénios, como a androstenediona e o sulfato
de deidroepiandrosterona (DHEA-S). Este estudo
teve como objetivo caracterizar a populagdo se-
guida em consulta de endocrinologia pediatrica
por pubarca e/ou adrenarca precoce.

Métodos: Foi realizada uma analise retrospecti-
va de criangas seguidas em consulta de endocri-
nologia pediatrica, nos Ultimos 5 anos, por apa-
recimento precoce de pélo pubico/axilar, acne
ou odor apdcrino. Foram excluidas criangas com
hipertricose ou puberdade precoce a apresenta-
cao. Realizou-se andlise estatistica recorrendo ao
SPSS Statistics® v29. O nivel de significancia foi
definido para p<0.05.

Resultados: Nos Ultimos 5 anos, foram avaliados
66 doentes em consulta, dos quais 83.3% eram
do sexo feminino. A mediana da idade na 12 con-
sulta foi de 6.91 anos (AIQ 2.81). A queixa mais fre-
quente foi a pubarca (87.9%), seguindo-se o odor
apoécrino (74.2%), a axilarca (21.2%) e o acne (4.5%).
A mediana da idade de aparecimento do primeiro
sintoma foi de 4.5 anos (3.06 AlQ), sendo a pu-
barca, em média, o sintoma de aparecimento mais
precoce. Na primeira consulta, o indice de massa
corporal apresentava uma mediana de 0,9 z-sco-
re (AIQ 2,15). A idade ¢ssea foi pedida em 50/66
criancas, sendo acelerada em relagéo a idade cro-
noldgica em 16% dos casos. A ecografia pélvica foi
realizada em 34/66 criangas, apresentando alte-
racdes em apenas duas. Em relagdo ao estudo en-
docrinoldgico, os esterdides da suprarrenal foram



os mais doseados (86.4%), seguindo-se a LH/FSH
(65.1%), a testosterona total (57.6%) e o estradiol
(45.5%). Os diagndsticos mais frequentes foram a
pubarca precoce isolada (47%), a adrenarca pre-
coce isolada (20%) e a hiperplasia congénita da
suprarrenal forma nao classica (HCSRNC) (17%),
seguindo-se o hipotiroidismo (1.5%) e o hirsutis-
mo (1.5%). Verificou-se evolucdo para puberdade
precoce em apenas 4 doentes (6%), sendo que a
maioria da restante amostra (63%) ja se encontra-
va numa faixa etaria compativel com inicio fisiolo-
gico da puberdade. A analise estatistica inferencial
ndo mostrou haver diferengas significativas entre
grupos de diagndstico em relacao as diferentes
variaveis clinicas e antropométricas avaliadas.

Conclusao: A pubarca e a adrenarca precoce s&o
um motivo frequente de referenciagdo a consulta
de endocrinologia pediatrica. A maioria dos casos
consiste em variantes benignas e sem necessida-
de de tratamento, como a pubarca precoce isola-
da ou a adrenarca precoce isolada, sendo reduzida
a proporcao de doentes que evoluiu para puber-
dade precoce. No entanto, tal como descrito na
literatura, a HCSRNC é o diagndstico diferencial
patoldgico mais comum, podendo ter manifes-
tacoes clinicas sobreponiveis as variantes benig-
nas de PP, pelo que se justifica a avaliacao e se-
guimento destes doentes em consulta, tal como
o doseamento dos esterdides da suprarrenal, e
quando indicado, prova de ACTH ou teste gene-
tico.

PO20 - BAIXA ESTATURA POR DELECAO NO
GENE SHOX E INCONGRUENCIA DE GENERO:
CASO CLIiNICO

Daniel M. Duarte!, Marta Almeida?, Francisca Leitdo?!, Ana
Quitalo?!, Inés Daméasio!, David Barbosa!, Luisa Raimundo?,
Sara Franco!, Maria Carlos Cordeiro*

1 - Servigo de Endocrinologia, Unidade Local de Saude de
Almada-Seixal

Introdugdo: As variantes do gene SHOX, localiza-
do nas regides pseudoautossdmicas dos cromos-
somas sexuais, representam 3-15% dos casos de
baixa estatura (BE) idiopatica. O fenétipo é varia-
vel em funcgdo da haploinsuficiéncia e deve con-
siderar-se o tratamento com hormona de cresci-

mento (GH).

A incongruéncia de género (IG) define-se pela
presenca de uma identidade de género nao con-
gruente com o sexo atribuido a nascenga, que
pode associar-se a disforia. O diagndstico de
IG em idade pediatrica permite a referenciacao
atempada para equipas multidisciplinares, acom-
panhamento psicossocial e, quando necessario,
terapéuticas individualizadas apds inicio da pu-
berdade. Apresentamos um caso de BE por ha-
ploinsuficiéncia do SHOX e IC.

Caso clinico: Crianca do sexo masculino, referen-
ciada a consulta de Endocrinologia Pediatrica aos
7 anos e 10 meses por BE grave (altura 107,3 cm,
Z-score -3,44; peso 18,5 kg, Z-score -2,32). A his-
toria pregressa incluia parto de termo distdcico
(cesariana), peso 3115 g (Z-score -0,99) e compri-
mento 48,5 cm (Z-score -1,19). Apresentou cruza-
mento de percentis de peso e estatura para P<5
aos 12 meses, mantido desde entdo. Desenvolvi-
mento psicomotor normal. Apresentava histéria
familiar de BE em familiares paternos, com esta-
tura alvo familiar de 160cm. Sem dismorfismos,
desproporcionalidade éssea ou deformidades ca-
rateristicas, pré-pubere.

A idade ¢ssea inicial era de 6 anos para 7,5 anos
de idade cronoldgica. A velocidade de crescimen-
to média foi de 74 cm/ano (7-11 anos), com desa-
celeracédo para 4 cm entre os 11-12 anos.

Apods exclusdo de outras causas, incluindo pato-
logias enddcrinas e doenca celiaca, identificou-se
uma delecdo, em heterozigotia, entre as regides
reguladoras a jusante do gene SHOX. Por este
motivo iniciou GH na dose de 36,7 mcg/kg/dia (13
anos e 5 meses).

Aos 11 anos e 9 meses, apurou-se preferéncia por
brinquedos, vestuario e penteado femininos. Ob-
servaram-se baixo rendimento escolar, impulsi-
vidade, comportamentos de oposicdo/desafio e
heteroagressividade. Na ultima consulta (13 anos
e 10 meses) objetivou-se Tanner P2T2, sem ver-
balizacdo de disforia. Mantém acompanhamento
em consulta de Endocrinologia Pediatrica, Psico-
logia e foi referenciado a consulta de Disforia de
Género de um centro terciario.

Discussao: O estudo genético do SHOX deve ser
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considerado em criangas com BE idiopatica, es-
pecialmente se grave, na presenca de histoéria fa-
miliar ou de sinais sugestivos (ex.: deformagdo de
Madelung). O diagndstico precoce permite trata-
mento e aconselhamento genético. Em casos de
disforia de género, podemos considerar supres-
sdo da puberdade. A evidéncia mostra que a su-
pressdo com agonistas da GnRH nao comprome-
te significativamente a altura final. A associacéo
de GH e agonistas da GnRH esta a ser estudada
na BE associada a haploinsuficiéncia do SHOX.

Conclusdo: A terapéutica da BE e |G deverd ser
individualizada, com discussao sobre beneficios,
riscos e expectativas relativas a alvos de estatura

e género.
PREMIO CASUISTICA

PO21 - DEFICE DE HORMONA DE CRESCIMEN-
TO EM SOBREVIVENTES DE CANCRO PEDIA-
TRICO - REAVALIAGCAO NA FASE DE TRANSI-
CAO/ADULTA

Sofia Avelino™ & Marta Vaz Lopes?*, Sofia F. Silva!, Carlos
Marques?, Leonor Pinto!, Catarina Regala!, Marcia Galieta?,
Sonia Andrade?, Daniela Cavaco?, Margarida Vieira!, Sara Pi-

nheiro!, Joana Simdes-Pereirat
*Co-autoras

1 - Servico de Endocrinologia, Instituto Portugués de Onco-
logia de Lisboa Francisco Gentil 2 - Servico de Endocrino-
logia, Diabetes e Metabolismo, Unidade Local de Saude de
Santa Maria

Introducdo: O défice de hormona de crescimen-
to (DHC) é frequente em sobreviventes de cancro
pediatrico, sobretudo apds radioterapia do siste-
ma nervoso central (RT-SNC). O risco de DHC per-
manece elevado em todas as fases da vida, pelo
que é importante proceder a sua reavaliacao.

Objetivo e Métodos: Estudo retrospetivo de so-
breviventes de cancro pediatrico que realiza-
ram prova de estimulacao de HC entre 01/2017-
09/2025 na fase transicdo/adulta, incluindo
doentes com DHC na infancia, assim como doen-
tes sem DHC na infancia mas com suspeita clini-
ca. 17 (26,2%) doentes realizaram prova na fase
de transicao e 48 (73,8%) na fase adulta. Foram
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utilizados os cut-offs diagnoésticos da Comissao
Nacional de Normalizacdo da Hormona do Cresci-
mento. As regressdes logisticas para identificagdo
de preditores de DHC na fase transicdo/adulta
ndo foram viaveis devido a fendmenos de sepa-
racao completa. Andlise estatistica no SPSS v29.

Resultados: Dos 65 doentes incluidos, 56 (86,2%,)
apresentavam DHC documentado na infan-
cia. Destes, 45 (80,4%) mantiveram o défice; 8
doentes tiveram o diagndstico de novo na fase
transicdo/adulta; 1 doente sem DHC na infancia
manteve-se sem DHC na fase adulta, embora
houvesse suspeita clinica. A prova de reavaliagdo
foi realizada aos 2559 anos. Comparando os
doentes que apresentaram DHC (n=53; 81,5%) na
fase transicdo/adulta com os que ndo apresenta-
ram/recuperaram (n=12; 18,5%), a distribuicdo por
sexo (41,5% vs. 33,3% feminino; p=0,344) e a ida-
de mediana ao diagndstico oncoldgico [7,2 vs. 3,5
anos; p=0,073] foram semelhantes. A distribuicdo
do tipo de neoplasia diferiu entre grupos [tumores
do SNC 58,5% (n=31) vs. 8,3% (n=1); neoplasias he-
matoldgicas 39,6% (n=21) vs. 91,7% (n=11); outros
1,9% (n=1) vs. 0%, (p=0,003), respectivamente].
Contudo, ndo houve diferenca quanto a localiza-
céo dos tumores do SNC (p=0,344). A frequéncia
de realizacdo de RT-SNC [44(83%) vs. 10(83,3%);
p=1,0] e 0 tempo médio entre a realizacdo da mes-
ma e a prova de reavaliacdo (179+6,4 vs. 18,3152
anos; p=0,41) foram semelhantes entre grupos.
Contudo, as doses medianas foram superiores
nos doentes com DHC na fase transicao/adulta
[36,7(12-57,6) vs. 18(12-18) Gy; p<0,001], tendo-se
verificado que 100% dos doentes que realizaram
RT-SNC >18Gy apresentaram DHC na fase tran-
sicdo/adulta [vs. 60% dos que realizaram <18QCy
(p<0,001)]. Nos doentes com DHC na fase transi-
¢do/adulta, o pico médio de HC na prova dainfan-
cia foi inferior (2,26 vs 3,78ng/mL; p=0,032). Nao
houve diferencas entre os grupos quanto ao per-
centil mediano de IGF-1 a data da prova de reava-
liacdo (p=0,378), verificando-se que, mesmo nos
doentes que apresentaram DHC na fase transi-
cao/adulta, 24 (45,3%) apresentavam IGF-1 >p50.

Conclusdes: A maioria dos sobreviventes de can-
cro pediatrico com DHC na infancia mantém o
défice na idade adulta, independentemente dos
valores de IGF-1. O DHC na fase de transigdo/
adulta é universal nos doentes submetidos a RT-



-SNC >18Qy, sugerindo que estes casos poderao
dispensar prova de reavaliacdo de DHC. O facto
de alguns doentes apresentarem DHC apds a in-
fancia reforca que o efeito da RT é cumulativo ao
longo dos anos. Nos casos de neoplasia hemato-
l6gica com realizagdo de RT-SNC 12-18CGy, man-
tém-se a necessidade de prova de reclassificagdo.
Estas conclusdes requerem validacdo em estudos
com amostras maiores.

PO22 - IMPACTO DA TERAPEUTICA COM ANA-
LOGOS DE GnRH NOS OUTCOMES OSSEOS EM
CRIANGAS SOBREVIVENTES ONCOLOGICAS
COM DEFICE DE HORMONA DO CRESCIMENTO

Carlos Marques!, Sofia F. Silva!, Leonor Pinto!, Catarina Re-
gala!, Sofia Avelino?, Sara Pinheiro?, Margarida da Silva Vieira,
Daniela Cavaco!, Joana Simdes-Pereira®

1 - Servico de Endocrinologia, Instituto Portugués de Onco-
logia de Lisboa Francisco Gentil

Introducdo: A puberdade é um periodo crucial
para a aquisicdo de massa ossea. O tratamento
da Puberdade Precoce Central (PPC) com ago-
nistas de GnRH (GnRHa) diminui transitoriamen-
te os estrogénios, fundamentais na massa ossea,
podendo a sua supressdo prolongada ter impacto
negativo na densidade mineral 6ssea (DMO).

Objetivo: Avaliar o impacto da terapéutica com
GnRHa na DMO em doentes com défice de hor-
mona do crescimento (DHC) tratados com soma-
tropina.

Métodos: Estudo retrospetivo de 231 sobrevi-
ventes oncoldgicos com DHC diagnosticados em
idade pediatrica, entre 1994-2020. Destes, foram
incluidos 104 doentes que realizaram densitome-
tria 6ssea na fase de transicao. A DMO foi avaliada
através dos valores de Z-score e T-score da colu-
na lombar (CL) e do colo do fémur (CF). Os parti-
cipantes foram divididos em dois grupos: doen-
tes com PPC tratados com GnRHa (n=33; 32%) e
doentes sem PPC (n=71; 68%,.

Resultados/Discussdo: Nao se observaram di-
ferencas entre os grupos relativamente ao sexo
(49,5% sexo feminino, p=0,911), tipo de tumor,
sendo a leucemia linfoblastica aguda a mais fre-
quente (46,4% vs 31%, p=0,117), idade ao diag-

néstico do cancro pediatrico (5+3,22 vs 6,9+-5,33,
p=0,091), proporcdo de doentes submetidos a
quimioterapia (82,1% vs 71,4%, p=0,515), radio-
terapia do SNC (92,9% vs 84,5%, p=0,492) ou do
neuroeixo (42,9% vs 42,6%, p=0,981). Ambos os
grupos realizaram terapéutica com somatropi-
na durante periodos semelhantes (7+-1,77 vs 6+-
2,63 anos, p=0,104).

Aidade média de realizacdo da DMO foi de 23,1+-
3,13 vs 22,9+-3,27 anos. Nao se observaram dife-
rencas entre os grupos relativamente a prevalén-
cia de osteopenia/osteoporose (571% vs 56,9%,
p=0,983). Os valores médios de Z-score (-0,96+-
115 vs -1,19+-1,21, p= 0,400 para CL e -0,47+-
1,53 vs -0,86+-1,23, p= 0,228 para CF) e T-score
(-0,93+-1,20 vs -1,24+-1,30, p= 0,336 para CL e
-0,32+-1,79 vs -0,74+-1,35, p=0,265 para CF) fo-
ram semelhantes.

Nos doentes com PPC a duragdo média da tera-
péutica com GnRHa foi de 3,0+-1,45 anos. Na re-
gressao linear, observou-se uma associacao sig-
nificativa entre a duragao do tratamento com o
Z-score da CL (B = -2,27 p = 0,001), sugerindo um
declinio gradual da DMO com o prolongamento
da terapéutica. A analise ROC revelou uma area
sob a curva (AUC) de 0,375, sem ponto de corte
temporal claro na predicdo de DMO baixa suge-
rindo um efeito progressivo, mas ndo abrupto, da
supressao prolongada sobre a massa dssea.

Aidade média de inicio daterapéuticafoide 9 anos
nas raparigas e 12 anos nos rapazes. Verificou-se
correlacéo significativa entre a idade de inicio e o
Z-score do CF (B = -2,9, p = 0,041), indicando que
o inicio mais precoce do tratamento se associou
a menor DMO femoral. A ROC correspondente
apresentou uma AUC de 0,443, reforcando a au-
séncia de um ponte de coorte discriminativo.

Conclusdo: Este é o primeiro estudo a avaliar o
impacto da terapéutica com GnRHa na DMO
numa coorte de sobreviventes oncoldgicos com
DHC. A terapéutica com GnRHa ndo se associou
a uma reducdo da DMO. No entanto verificou-se
correlagdo entre menor densidade lombar com
tratamentos mais prolongados e menor densida-
de femoral com inicio mais precoce de GnRHa.
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PO23 - PREDITORES DO TEMPO EM INTERVA-
LO GLICEMICO ESTRITO NA DIABETES TIPO
1 PEDIATRICA: UM ESTUDO RETROSPETIVO
MULTICENTRICO

Claudia Ribeiro de Moura?, Inés Moreira Esteves?, Ana Antu-
nes®? Carla Ferreira? Sofia Martins3#, Angela Dias!, Carla
Meireles!, Maria Miguel Gomes? 34

1 - Servico de Pediatria, Unidade Local de Saude do Alto Ave,
2 - Escola de Medicina, Universidade do Minho, 3 - Servigo
de Pediatria, Unidade Local de Saude de Braga, 4 - Unidade
de Endocrinologia e Diabetologia Pediatrica, Servico de Pe-
diatria, Unidade Local de Saude de Braga

Introducgdo: Nos ultimos anos, a utilizacao de sis-
temas hibridos de circuito fechado (HCL) permitiu
uma melhoria significativa dos varios outcomes
glicémicos e, com isto, o surgimento de métricas
mais rigorosas no tratamento da diabetes mellitus
tipo 1 (DM1). Tempo no alvo (TIR) é definido por
glicemia entre 70-180 mg/dL, enquanto tempo
em intervalo estrito (TITR) se caracteriza por ni-
veis de glicose entre 70-140 mg/dL. O TITR tem
adquirido especial atencdo pelo seu potencial
na reducdo de complicacdes associadas a doen-
ca. Assim, este trabalho visa identificar os fatores
preditivos do TITR em jovens com DM1 sob HCL.

Métodos: Estudo retrospetivo multicéntrico, en-
volvendo jovens com DML1 tratados com MiniMed
780G®, acompanhados no Servico de Pediatria
da ULS Braga e ULS Alto Ave. Inclusao: diagnosti-
co de DML1 212meses; utilizagdo de MiniMed 780G
>3meses; 285% do tempo em modo SmartGuard
e uso concomitante de sensor Guardian4. Exclu-
sdo: falta/inconsisténcia de dados clinicos; perda
de seguimento; utilizagdo de outros farmacos hi-
poglicemiantes

Resultados: A amostra incluiu 85 jovens, sen-
do que 67% (n=57) tinham TIR>70%. Nos grupos
com TIR>70% versus TIR<70% ndo se encontra-
ram diferencas no sexo, histéria familiar de DM1,
comorbilidades associadas, educagdo do principal
cuidador, escala Graffar, idade de diagndstico de
DM1, manifestacdes clinicas a admissdo, dura-
cao da doenca, idade de colocagdo de HCL, tipo
de insulina, tempo de utilizagcdo de HCL, compli-
cagdes agudas/cronicas, HbAlc ao diagndstico,
HbAlc pré-colocagdo de HCL, ou antropometria.
Os jovens com TIR<70% apresentaram uma pre-
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valéncia significativamente superior de excesso
de peso/obesidade (p=0,012). Em relacdo aos da-
dos do tratamento com HCL e defini¢cdes do sis-
tema, o grupo com TIR>70% apresentou menor
objetivo glicémico (p=0,026), menor percentagem
de bolus automaticos (p<0,001) e maior ingestdo
de hidratos de carbono (HC) (p=0,018). Dentro do
grupo com TIR>70%, 61% apresentava TITR>50%
(n=35). Em relacao as variaveis ja descritas, foram
comparados os grupos com TITR>50% versus
TITR<50%. No grupo com TITR>50% verificou-se
menor tempo de utilizagdo de HCL (p=0,014), me-
nor HbAlc pré-colocacao de HCL (p=0,020), me-
nor percentagem de bdélus automaticos (p<0,001)
e menor numero de bolus diarios (p=0,026). A cur-
va ROC mostrou boa capacidade de previsdo de
TITR>50% no grupo com TIR>70% (AUC=0,83). O
cut-off ideal para prever TITR>50% foi TIR=78,5%
(especificidade 95,5%; sensibilidade 65,7%). De-
monstrou-se correlacdo positiva entre a inges-
tdo de HC e TITR (r=0,30, p=0,025). Na regressao
linear o indicador de gestao da glicose (GMI) foi
0 Unico preditor negativo independente de TITR
(B=-0,72,p<0,001).

Conclusdo: Jovens com TIR>70% demonstram
melhor controlo glicémico, sendo que a litera-
tura propde como objetivo adicional um valor
de TITR>50%. Na nossa amostra um TIR>78,5%
foi identificado como cut-off ideal para prever
TITR>50%. O presente estudo corrobora a evi-
déncia ja existente de que o TITR constitui uma
métrica valida e mais rigorosa do controlo glicé-
mico, complementando o TIR. O GMl revelou-se o
Unico preditor independente do TITR.

PO24 - RESISTENCIA AS HORMONAS TIROI-
DEIAS EM RECEM-NASCIDA COM NOVA VA-
RIANTE DO GENE THRB

Helena Ferreira, Sonia Correia, Catarina Figueiredo, Joana
Freitas, Teresa Borges, Maria Jo&ao Oliveira

Introducdo: A resisténcia as hormonas tiroideias
(RTH) & uma doenca rara, com incidéncia estima-
da de 1:40.000 nados-vivos. A forma mais co-
mum resulta de mutagdes no gene do recetor da
hormona tiroideia beta (THRB), designada RTHp
e caracteriza-se pela elevacao das hormonas ti-
roideias (T3 e T4), na auséncia de supressao da



tirotrofina (TSH). A apresentacao clinica € hetero-
génea, frequentemente assintomatica, podendo
coexistir sinais de hipo/hipertiroidismo. O diag-
nostico é habitualmente tardio, sendo a identifi-
cacao no periodo neonatal rara.

Caso clinico: Recém-nascida, filha de pais sauda-
veis e ndo consanguineos. Gravidez vigiada, com
diagnostico de hipertiroidismo subclinico mater-
no, com anticorpos anti-recetor de TSH (TRAbs)
negativos. Parto eutdcico as 38 semanas, soma-
tometria ao nascimento adequada a idade gesta-
cional e indice de Apgar 7/8/9, com necessidade
de reanimacdo e entubacao por hipoxemia grave
persistente. Desenvolveu hipertensao pulmonar
grave no contexto de sindrome de aspiracdao me-
conial, tendo necessidade de suporte ventilatério
e aminérgico, com evolugdo favoravel. Apresentou
ainda dificuldades alimentares, sindrome de pri-
vacdo a opidides e alteragdes neuroldgicas (pos-
tura em opistétono, maos cerradas, punhos em
flexdo e succao débil), com ressonancia magnéti-
ca cerebral normal e melhoria progressiva. O ras-
treio neonatal inicial (D4) foi normal. Repetido em
D15, revelou TSH aumentada (179 uUl/mL; N<10)
e T4 total significativamente elevada (65,9 ug/dL;
N:9,5-175), confirmadas em doseamento sérico
em D20: T4L >777 ng/dL (N:0,89-2,2), T3L 32,5
pg/mL (N: 1,95-6,04), TSH 13,4 puUl/mL (N:0,72-11)
e TRAbs negativos. A ecografia tiroideia mostrou
uma glandula aumentada e globosa, sem nédulos.
A doente manteve-se sem manifestac¢des clinicas
de disfuncao tiroideia: sem taquicardia, ma evolu-
cao ponderal, olhar fixo, exoftalmia ou bdcio apa-
rente. Perante a suspeita de RTH e auséncia de cli-
nica, teve alta aos 34 dias de vida apds colheita de
estudo genético, sem terapéutica dirigida. Atual-
mente com seis meses, mantém-se sem sinais
de disfuncao tiroideia. Apresenta hipotonia axial
ligeira sob fisioterapia com restante desenvolvi-
mento psicomotor e evolugéo estaturo-ponderal
adequados. A sequenciagdo do exoma completo
identificou uma nova variante provavelmente pa-
togénica do gene THRB — ¢.1302_1303delinsAA
p.(Cys434*), em heterozigotia. Esta variante nao
estava previamente descrita, correspondendo
a presenga simultanea de duas variantes conse-
cutivas, previamente descritas em doentes com
RTHB. Os pais foram encaminhados para aconse-
lhamento genético.

Conclusdo: A RTHB € umaentidade rara e de apre-
sentacao variavel. O reconhecimento precoce do
padrao laboratorial tipico associado a auséncia de
manifestac¢des clinicas compativeis deve levantar
a suspeita desta patologia, evitando diagndsticos
errados e terapéuticas desnecessarias. A suspeita
clinica deve sempre ser confirmada com estudo
genético, e posterior aconselhamento genético,
salientando-se neste caso a documentacéo de
uma nova variante do THRB que contribui para
expandir o espectro genotipico da RTHp. Este
caso realca ainda a utilidade do rastreio neonatal
para o diagndstico precoce e o desafio da gestdo
clinica, particularmente nos primeiros meses de
vida. Apesar da maioria dos casos serem assinto-
maticos, ndo requerendo tratamento dirigido, as
manifestacdes podem variar ao longo do tempo,
impondo vigilancia rigorosa do crescimento, de-
senvolvimento e funcado tiroidea, bem como de
comorbilidades metabdlicas e autoimunes, cujo
risco esta aumentado nestes doentes.

PO25 - INSUFICIENCIA SUPRARRENAL PRIMA-
RIA EM IDADE PEDIATRICA: A MESMA HISTO-
RIA, TRES ETIOLOGIAS

Jo&o Oliveira Torres (1,2), Ana Sofia Silva (2), Rita Carvalho
(2,3), Ana Raquel Henriques (2), Sara Martins (2), Brigida Ro-
balo (2), Carla Pereira (2), Lurdes Sampaio (2).

1 - Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo, Hos-
pital de Curry Cabral - Unidade Local de Saude (ULS) de S&ao
José. Lisboa, Portugal. 2 - Unidade de Endocrinologia, Servi-
¢o de Pediatria, Departamento de Pediatria, Hospital de San-
ta Maria - ULS Santa Maria. Lisboa, Portugal. 3 - Servico de
Pediatria, Hospital de Sdo Bernardo — ULS Arrabida. Setubal,
Portugal.

Introdugdo: A insuficiéncia suprarrenal (ISR) en-
globa um grupo de doencas congénitas e ad-
quiridas que levam a producéo insuficiente de
hormonas esteroides pela glandula suprarrenal.
A apresentacao clinica é variavel, tanto nas ma-
nifestacdes, como na idade de aparecimento e,
dada a sua raridade, exige um elevado indice de
suspeicao para que o diagndstico e tratamento
sejam atempados. Apresentam-se 3 casos clini-
cos de ISR primaria de etiologia distinta.

Casos Clinicos: Uma recém-nascida (RN) de 21
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dias e duas criancas (uma do sexo masculino de
2 anos e outra do sexo feminino de 4 anos) apre-
sentaram-se no servico de urgéncia por vomitos,
desidratagdo grave, uma das quais em choque hi-
povolémico com necessidade de suporte aminér-
gico, e, no caso da RN, ma progressao ponderal
(sem recuperacao do peso ao nascer). Ao exame
objetivo, a RN apresentava hipertrofia e hiperpig-
mentagdo dos genitais externos (nao valorizada
nas observacdes anteriores), e os restantes, hi-
perpigmentacao cutanea e das mucosas. Analiti-
camente, verificou-se lesdo renal aguda, acidose
metabdlica, hiponatremia (115-127 mmol/L) e hi-
percaliemia (5-9,1 mmol/L). As criancas de 2 e 4
anos apresentaram também hipoglicemia grave
(11-13 mg/dL). A avaliagdo da funcdo suprarrenal
revelou ACTH muito elevada 933-1591 pg/mL (VR
72-63,3 pg/mL), cortisol desadequadamente re-
duzido 1,2-3,8 p/dL, renina >1000 pUI/mL, com-
pativeis com ISR primaria. Instituiu-se terapéu-
tica com hidrocortisona e fludrocortisona, bem
como suplementagdo oral com cloreto de sédio
no RN, com rapida melhoria clinica e analitica em
todos os casos. Do estudo etioldgico realizado, a
RN apresentava 17-OHP 231 ng/mL, compativel
com hiperplasia congénita da suprarrenal (HCSR)
forma classica perdedora de sal, aguardando re-
sultado do estudo genético. A crianca de 4 anos
apresentava 17-OHP normal, mas anticorpos an-
ti-21-hidroxilase positivos, confirmando a etiolo-
gia autoimune. A crianga de 2 anos tinha 17-OHP
normal, anticorpos anti-21-hidroxilase negativos
e acidos gordos de cadeia muito longa sem alte-
racdes; a pesquisa de mutacdes no gene NROB1
(DAX1) detetou uma delecdo em hemizigotia no
exdo 2, confirmando o diagndstico de hipoplasia
congénita da suprarrenal. Salienta-se ainda que a
crianga de 4 anos apresentou dois episoddios prée-
vios de hipoglicemia grave, desidratacao (um dos
quais com choque hipovolémico) e hiponatremia
em contexto de intercorréncias infeciosas.

Conclusao: Nesta série de casos, o diagndstico
de ISR primaria foi realizado no contexto de crise
addisoniana - uma situagao potencialmente fatal,
cujo reconhecimento e tratamento atempados
foram determinantes para um desfecho favoravel.
Apesar de alguns dos sintomas apresentados se-
rem frequentes em patologia aguda na idade pe-
diatrica, os sinais acompanhantes e a gravidade
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das alteragdes analiticas podem colocar-nos na
pista deste diagndstico. O estudo etioldgico diri-
gido e ordenado por prevaléncia permitiu identifi-
car eficazmente a etiologia da ISR, possibilitando
o tratamento e seguimento personalizado destas
criancas e suas familias.

PO26 - POSITIVIDADE ISOLADA DE UM AU-
TOANTICORPO ANTI-PANCREATICO E iNDICE
DE MASSA CORPORAL AUMENTADO: EXISTE
UMA LIGAGAO EM IDADE PEDIATRICA?

Silvia Duarte Costa’, Laura Almeida?®, Patricia Santos?, Sandra
Soares?, Raquel Coelho®, Jodo Raposo?®, Filipa Espada®

1 - Interna de Formacgdo Especifica, Servico de Pediatria,
ULSM. 2 — Unidade de Pediatria Enddcrina / DMCJ, ULSM.
3 - Associac&o Protetora dos Diabéticos de Portugal (APDP)

Introducdo: No ambito da parceria no projeto
EDENT1FI, coordenado em Portugal pela Associa-
cao Protetora dos Diabéticos de Portugal (APDP),
a Unidade Local de Saude de Matosinhos (ULSM)
identificou, entre 3 027 participantes, 15 casos
com positividade isolada para um autoanticorpo
anti-pancreatico. Durante a analise dos resulta-
dos, observou-se que estes participantes apre-
sentavam, em geral, valores de indice de massa
corporal (IMC) superiores ao esperado para a sua
faixa etaria. Esta observacéo levantou a hipdtese
de que pudesse existir uma relagéo entre o exces-
so de peso/obesidade e a positividade isolada de
autoanticorpos em idade pediatrica.

Objetivos: Avaliar a associacdo entre a presenca
de um unico autoanticorpo positivo dirigido as
células pancreéaticas e o estado nutricional (z-s-
core do IMC, excesso de peso e obesidade) em
criangas e adolescentes rastreados na ULSM.

Métodos: Foram incluidos 3 027 participantes,
com idades entre 3 e 17 anos, rastreados entre
dezembro de 2024 e agosto de 2025.

Foram analisados os seguintes autoanticorpos:
GADA (anti-descarboxilase do acido glutamico),
IA-2A (anti-tirosina fosfatase I1A-2), ZnT8A (anti-
~transportador de zinco 8) e IAA (anti-insulina).

O z-score do IMC foi calculado com base nas cur-
vas de crescimento da Organizagdo Mundial da



Saude.

A comparagdo entre os participantes com um uni-
co autoanticorpo positivo e os negativos foi rea-
lizada utilizando o teste de Mann-Whitney e os
testes do qui-quadrado ou de Fisher, consideran-
do p < 0,05 como estatisticamente significativo.

Resultados: Quinze participantes (0,5%) apresen-
taram um Unico autoanticorpo positivo.

A distribui¢ao foi: GADA 0,4%, IAA 0,07% e ZnT8A
0,03%.

Entre os participantes com dados antropomeé-
tricos disponiveis, os positivos apresentaram um
z-score médio do IMC ligeiramente superior ao
dos negativos (0,70 + 1,03 vs 0,43 + 1,43), embora
sem diferenca estatisticamente significativa (p =
0,376).

Também nao se observaram diferengas signi-
ficativas na prevaléncia de excesso de peso (p =
0,780) ou obesidade (p = 0,504) entre os grupos.

Conclusdes: A prevaléncia de um Unico autoanti-
corpo positivo (0,5%) nesta amostra pediatrica é
semelhante a observada em programas interna-
cionais de rastreio, como o Frlda e o TEDDY.

Observou-se uma tendéncia para valores de IMC
mais elevados entre as criangas com autoanticor-
pos positivos, embora sem diferenca estatistica-
mente significativa.

Estudos realizados em populagdes com excesso
de peso descrevem uma maior frequéncia de po-
sitividade isolada para autoanticorpos pancreati-
cos, sugerindo que fatores metabdlicos poder&o
modular a expressdo de autoimunidade.

Neste contexto, 0os nossos resultados levantam a
hipdtese de que o excesso de peso possa influen-
ciar a presenca de autoanticorpos, mesmo em in-
dividuos sem disglicemia.

Apesar de exploratoérios, estes achados reforcam
a importancia de considerar o perfil antropomé-
trico na interpretacao dos rastreios populacionais
e apoiam a viabilidade e relevancia do projeto
EDENTIFI para a compreensao da autoimunidade
em idade pediatrica em Portugal.

A continuidade do estudo permitira acompanhar

a evolugao dos casos com positividade isolada e
clarificar o seu significado clinico.

PO27 - HEPATITE AUTOIMUNE TIPO 2 ASSO-
CIADA ADIABETES MELLITUSTIPO 1 EM IDADE
PEDIATRICA: DESCRICAO DE DOIS CASOS CLi-
NICOS

Ana Carolina Alves?, Inés Noites?, Joana Lourenco®, Manuel
Lima Ferreira*, Céu Espinheira®, Isabel Pinto Pais®, Rita Amo-
rim?®, Adriana Rangel®, Sofia Ferreira’, Rita Santos Silva’, Carla
Costa’, Eunice Trindade®, Cintia Castro-Correia’,®

1-Servico de Pediatria, ULS Regido de Leiria. 2- Servigo de
Pediatria, Hospital Divino Espirito Santo. 3- Servico de Pe-
diatria, ULS de S&o Jodo. 4- Servico de Pediatria, ULS Tame-
ga e Sousa. 5- Unidade de Gastroenterologia Pediatrica, ULS
de S&o Jodo. 6- Servico de Pediatria, ULS de Gaia e Espinho.
7- Unidade de Endocrinologia Pediatrica, ULS de Sao Joao.
8- Departamento de Pediatria, Faculdade de Medicina da
Universidade do Porto.

Introdugdo A diabetes mellitus tipo 1 (DM1) é uma
doenca autoimune frequente na idade pediatrica,
podendo coexistir outras patologias autoimunes.
A hepatite autoimune (HAI), embora rara na infan-
cia, pode ocasionalmente estar associada a DM1.
A presenca concomitante destas duas condicdes
representa um desafio do ponto de vista diag-
nostico e terapéutico. O objetivo deste trabalho
é descrever dois casos de HAI tipo 2 associada a
DM1 em idade pediatrica.

Descricdao dos casos

Caso 1: Crianga do sexo feminino, 4 anos, com
doenca celiaca diagnosticada aos 16 meses, em
dieta isenta de gluten com boa adesao. Em estu-
do analitico pré-operatério para amigdalectomia
apresentou alteragdes de coagulacdo e hipergli-
cemia. Registos capilares evidenciaram hipoglice-
mias noturnas e matinais em jejum, com hipergli-
cemias pods-prandiais. Foi referida perda ponderal
de 0,5 kg em 2 semanas e hiperfagia. Ao exame
fisico encontrava-se com bom estado geral, com
hepatomegalia palpavel 1 cm abaixo do rebordo
costal direito e ponta do baco palpavel.

Durante o internamento verificaram-se hipergli-
cemias persistentes (238-307 mg/dL), com ne-
cessidade de multiplas administra¢des de insulina
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de acao rapida e lenta. O que aliado a Anticorpos
anti-GAD e anti-insulina positivos e HbAlc de
6,5%, confirmaram o diagnostico de DM1. Analiti-
camente: AST 401 U/L; ALT 444 U/L; GGT 91 U/L;
FA 634 U/L; proteinas totais 93,9 g/L; aPTT 39,6
s; PT18,2s; IgG 5160 mg/dL; IgM 250 mg/dL; IgA
220 mg/dL. Anticorpos anti-gliadina e anti-trans-
glutaminase negativos. Serologias virais (hepatite
A, B, C, EBV e CMV) negativas. Ecografia abdomi-
nal com hepatoesplenomegalia e heterogeneida-
de hepatica compativeis com hepatopatia crénica
ativa.

No estudo imunoldgico com anti-LC1 positivo,
anti-LKM-1, anti-SLA/LP, ANA e SMA negativos
— compativel com HAI tipo 2. A bidpsia hepatica
demonstrou alteracdes compativeis com HAL Ini-
ciou metilprednisolona e azatioprina, com agrava-
mento da hiperglicemia, mas melhoria da citélise e
funcao de sintese hepatica.

Caso 2: Crianca do sexo masculino, 10 anos, com
HAI tipo 2 diagnosticada aos 7 anos (anti-LKM-1
positivo), medicado com prednisolona, micofe-
nolato de mofetil, esomeprazol e acido ursode-
soxicolico. Em analises programadas de vigilancia
apresentou glicemia sérica 553 mg/dL, Em obser-
vagao programada de urgéncia, negava poliuria,
polidipsia, polifagia ou perda ponderal, sem sin-
tomas infeciosos, com glicemia capilar 223 mg/
dL, cetonemia 0,3 mmol/L e HbAlc 9,7%, tendo
iniciado insulinoterapia. O estudo complementar
demonstrou insulina 36,7 pU/mL; péptido-C 2,23
ng/mL, mas com autoimunidade positiva (ICA
43,8; anti-GAD 1310; anti-ZNT8 54,5).

Comentarios: A coexisténcia de hepatite autoi-
mune tipo 2 e diabetes mellitus tipo 1, embora
rara, deve ser reconhecida como uma possivel
manifestacdo de autoimunidade multipla em ida-
de pediatrica. Estes casos reforcam a importan-
cia de uma vigilancia clinica e laboratorial ativa
para deteccdo precoce de disfungdo hepatica em
criancas com DML1 g, inversamente, de alteracdes
glicémicas em doentes com HAI. O equilibrio te-
rapéutico é particularmente desafiante, dada a
necessidade de imunossupressdo e o potencial
impacto desta sobre o controlo glicémico. A abor-
dagem multidisciplinar (endocrinologia, gastroen-
terologia/hepatologia e imunologia) é fundamen-
tal para otimizar o progndstico destes doentes.
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PO28 - TRATAMENTO DA DOENCA DE GRAVES
EM IDADE PEDIATRICA - QUAIS OS PREDITO-
RES DE RECIDIVA OU REMISSAO?

Bruna Pimentel’?, Ana Raquel Henriques?, Sara Martins?, Bri-
gida Robalo?, Carla Pereira?, Maria de Lurdes Sampaio*

1 - Unidade de Endocrinologia, Servigo de Pediatria Médica,
Departamento de Pediatria, HSM/ULS Santa Maria, Lisboa.
2 - Servico de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo do
Hospital de Egas Moniz, Unidade Local de Saude de Lisboa
Ocidental

Introducdo: A Doenca de Graves (DG) é a princi-
pal causa de hipertiroidismo em idade pediatrica,
com curso frequentemente mais severo do que
no adulto e menores taxas de remissdo apods te-
rapéutica médica. A identificagdo de fatores pre-
ditores de remisséo e recidiva é fundamental para
orientar a duracao do tratamento e otimizar o
prognostico.

Métodos: Realizou-se uma analise observacional
retrospetiva incluindo 41 criangas e adolescentes
(<18 anos) com DG acompanhados na Unidade de
Endocrinologia Pediatrica do Hospital de Santa
Maria entre 2012 e agosto de 2025. Foram reco-
lhidos dados clinicos, laboratoriais e terapéuticos.
Remissao foi definida como manutengao de euti-
roidismo 212 meses apos suspensdo dos antitiroi-
deus de sintese (ATS); recidiva, como reemergén-
cia de hipertiroidismo.

Resultados: A idade média ao diagndstico foi de
13,4+3,4 anos; 78% eram do sexo feminino. Todos
os doentes foram tratados com tiamazol. A tera-
péutica foi suspensa em 16 doentes, observando-
-se remissao em 8 (53,3%) e recidiva em 7 (46,6%,).
A duracao média do tratamento foi superior no
grupo em remissado (34,6 vs. 21,6 meses; p=0,188).
Os doentes que recidivaram apresentaram niveis
medianos mais elevados de TRAb ao diagndstico
(12,5 vs. 6,3 UI/L; p=0,187) e na suspensdo tera-
péutica (5,5 vs. 2,7 UI/L; p=0,421), sem significan-
cia estatistica. A maioria das recidivas ocorreu no
primeiro ano apos suspensao.

Conclusao: Apesar de nenhuma variavel ter atin-
gido significancia estatistica, observaram-se ten-
déncias consistentes com a literatura: niveis mais
elevados de TRAb e duracao mais curta da tera-
péutica associaram-se a maior risco de recidiva.



Estes achados reforcam a importancia de cursos
prolongados de ATS e de vigilancia estreita apds
a suspensdo. Estudos multicéntricos prospetivos
s80 necessarios para confirmar estes preditores e
melhorar a abordagem terapéutica na DG pedia-
trica.

COO01 - CONTROLO GLICEMICO EM DOENTES
COM DIABETES MELLITUS TIPO 1 APOS CO-
LOCAGCAO DE SISTEMAS DE ADMINISTRACAO
AUTOMATICA DE INSULINA

Joana Carvalho Queirds', Beatriz Tavares Silva', Joao Noguei-
ra Oliveira', Catarina Matos de Figueiredo', Catarina Mendes',
Joana Freitas!, Maria Jo&o Oliveiral, Carla Rocha!, Maria José
Ramos', Teresa Borges!

1 - Unidade de Endocrinologia, Servico de Pediatria, Centro
Materno Infantil do Norte, Unidade Local de Salide de Santo
Anténio

Introducgao: Os sistemas de administracdo auto-
matica de insulina (AID) revolucionaram a gest&o
da Diabetes Mellitus tipo 1 (DM1). Atualmente em
Portugal estes sistemas sao comparticipados na
totalidade para todos os doentes elegiveis.

O objetivo deste estudo foi avaliar as alteragdes
no controlo metabdlico em doentes pediatricos
com DM1 apds a transicdo para estes sistemas.

Métodos: Estudo retrospetivo e longitudinal, in-
cluindo todos os doentes acompanhados no nos-
so centro que utilizaram sistemas AID durante,
pelo menos, trés meses. Foram recolhidos dados
clinicos e metabdlicos 3 meses antes da colocagdo
e aos 3, 6, 12 meses e 2 anos apods o inicio da utili-
zacdo. Aplicaram-se testes estatisticos ndo para-
métricos e comparag¢des emparelhadas.

Resultados: De um total de 200 doentes, foram
incluidas 157 criancas e adolescentes: 51,6% do
sexo feminino, com mediana de idade ao diagnds-
tico de 5,78 (IQR: 3,36-8,560) anos. 29,3% apre-
sentaram-se com cetoacidose diabética modera-
da a grave. 29 (18,5%) dos doentes apresentavam
pelos menos uma comorbilidade autoimune, 14%
com tiroidite. A idade mediana de inicio do trata-
mento com AID foi de 11,9 (IQR: 8,19-15,22) anos
e 63,7% utilizavam o sistema MiniMedTM 780C.
Antes do AID, 86,6% estavam sob terapéutica
com bomba de insulina convencional com moni-
torizac&o continua de glicose.

A mediana de HbAlc basal foi de 74% (IQR: 6,2-
8,0), diminuindo para 6.8% aos 3 meses (p<0,001,
d=0,35) e 6,6% aos 12 meses (p<0,001, d=0,92),
ndo tendo havido redugdo significativa aos 2
anos. O tempo no alvo (TIR) aumentou de 52%
para 677% (p<0,001, d=1,04), 69,0% (p<0,001,
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d=1,1), 70,1% (p<0.001, d=0,72) e 69,2% (p=0,003,
d=0,72) aos 3,6,12 e 24meses, respetivamente. O
tempo a abaixo do alvo (TAR) diminuiu significa-
tivamente aos 3 meses e aos 6 meses (p<0,001,
d=0,40; p=0,02, d=0,2), mantendo-se estavel
posteriormente. O indicador de gestdo da glico-
se (GMI) diminuiu de 76% para 71% aos 6 me-
ses (p<0,001, d=0,89) e para 6,9% aos 12 meses
(p<0,001, d=0,46). O coeficiente de variacdo (CV)
diminuiu de 38,9% para 36,1% aos 3 meses e
34,3% aos 6 meses (p<0,001, d=0.43; p<0,004,
d=0,23), ndo tendo sofrido alteragdes significati-
vas no restante periodo.

Durante o periodo de seguimento, ocorreram 3
episddios de cetoacidose moderada.

Conclusdo: A transi¢ao para sistemas AID condu-
ziu a melhorias rapidas e sustentadas no controlo
glicémico, com redugdes significativas da HbAlc,
aumentos expressivos do TIR e redugdes impor-
tantes no TAR, GMI e do CV, confirmando a sua
eficacia na populacdo pediatrica com diabetes
mellitus tipo 1.

COO02 - IMPACTO DA TERAPEUTICA COM rhGH
EM CRIANGCAS COM BAIXA ESTATURA NASCI-
DAS PEQUENAS PARA A IDADE GESTACIONAL

Isabel Morais Ribeiro!, Dora Fonseca Sousa?!, Catarina Matos
de Figueiredo® Catarina Mendes'?, Joana Freitas'?, Maria
Jo&o Oliveiral,?, Teresa Borges!,?

1- Servico de Pediatria, ULSSA. 2- Unidade de Endocrinologia
Pediatrica, ULSSA. 3- Servico de Pediatria, ULSEDV

Introducédo: A terapéuticacom hormonade cresci-
mento recombinante (rhGH) constitui tratamento
eficaz e seguro para criangas nascidas pequenas
para a idade gestacional (PIC), que ndo recupe-
ram o crescimento até aos 4 anos, com beneficios
comprovados no incremento da estatura final.
Em Portugal, o tratamento é recomendado para
criangas PIG com estatura < -2,5 DP aos 4 anos.

Objetivos: Avaliar o impacto da terapéutica com
rhGH em criangas PIG sem recuperagdo do cres-
cimento até aos 4 anos, analisando crescimento
linear, estatura final e o perfil metabdlico.

Métodos: Estudo observacional retrospetivo de
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coorte, incluindo criangas PIG com baixa estatu-
ra, seguidas em consulta de Endocrinologia Pe-
diatrica num centro terciario (2010-2024). Foram
incluidos doentes com 212 meses de terapéutica,
excluindo sindromes genéticas major (exceto Sil-
ver-Russell) e patologia cronica com interferéncia
no crescimento. Avaliaram-se dados antropomeée-
tricos, pubertarios e metabdlicos.

Resultados: Foram incluidas 51 criancas (64,7%
do sexo masculino), com mediana de idade ges-
tacional de 38 semanas [IIQ 34-39], Z-score de
peso ao nascimento de -2,03 [IIQ -2,72; -1,59] e
de comprimento -2,55 [IIQ -2,92; -2,13].

A idade mediana de inicio da terapéutica foi de
5 anos e 5 meses [IIQ 4A e 5M: 9A e 9M]. 96%
criangas encontravam-se no estadio Tanner 1 e
com média de z-score de IMC de -0.48 (DP 1.38).
A mediana de Z-score de estatura inicial foi de
-2,71 [IQ -3,22; -2,44], com diferenca média de
-1,98 (DP 1,09) em relacdo ao z-score de estatura
alvo familiar.

Observou-se melhoria progressiva no Z-score da
estatura nos primeiros cinco anos (-2,33 —-2,20
— -199 — -1,86 — -1,64), com delta anual mais
acentuado no primeiro ano (+0,55). Dezasseis
criangas (31,4%) suspenderam a terapéutica (ida-
de média 14,1 anos, DP 4,35): em 12, a estatura
final foi atingida, com ganho médio de Z-score
de +0,93 (-2,98 — -2,05) e diferenca média face
ao z-score de estatura alvo familiar de -1,03 DP. A
meédia da duracao total da terapéutica neste gru-
po foi de 6,6 anos (DP 2.23).

Foi registada boa tolerancia geral e controlo me-
tabdlico adequado; apenas um caso apresentou
dislipidemia transitoria (LDL 150 mg/dL) e uma
crianga interrompeu o tratamento precocemente
por papiledema.

Conclusao: Os resultados reforcam a eficacia e se-
guranca do tratamento com rhGH, em linha com a
literatura, demonstrando ganhos de +0,6 a +2 DP
na estatura final com incidéncia minima de efeitos
adversos graves. Estudos com amostras maiores
e seguimento prolongado permitirao confirmar
preditores de resposta e impacto a longo prazo.



CO03 - AMENORREIA HIPOTALAMICA EM
ADOLESCENTES COM ANOREXIA NERVOSA:
QUANDO CONSIDERAR TERAPEUTICA HOR-
MONAL

Margarida Oliveira, Mario Ribeiro, Diana Oliveira, Filipa Neiva,
Sofia Martins, Ana Antunes, Maria Miguel Gomes

Introdugdo: A amenorreia € uma manifestagao cli-
nica frequente na anorexia nervosa (AN), resultan-
te de hipogonadismo hipogonadotréfico funcio-
nal induzido pela restricdo energética e pelo stress
metabdlico associado a doenga. Em adolescentes,
a sua persisténcia é particularmente relevante, as-
sociando-se a uma redugao da densidade mineral
ossea (DMO). Embora a recuperacdo nutricional e
ponderal constitua a base do tratamento, a ame-
norreia persistente pode justificar o inicio de tera-
péutica hormonal.

Casos clinicos

Caso 1: Adolescente, 15 anos com diagndstico de
AN restritiva, com 12 meses de evolugao. O de-
senvolvimento pubertario decorreu normalmente,
com menarca aos 13 anos e ciclos menstruais re-
gulares até ao inicio da restricao alimentar, encon-
trando-se amenorreica ha 11 meses. Iniciou padrao
de restricdo alimentar progressiva, com eliminagéo
dos hidratos de carbono (HC) e omissao frequente
de refeicBes principais, atingindo peso minimo de
39 kg (z-score -1,99), correspondente a uma per-
da ponderal total de 6 kg (13,3%). Referia fadiga
e intolerancia ao frio. A observacao, apresentava
peso de 45,3 kg (z-score -1,66) e indice de massa
corporal (IMC) de 16,28 kg/m? (z-score -1,94), evi-
denciando recuperac¢do ponderal. Analiticamente
com hipogonadismo hipogonadotréfico, compa-
tivel com amenorreia hipotalamica funcional, sem
outras alteracdes hormonais de relevo. Ecografia
pélvica sem alteragdes.

Caso 2: Adolescente, 16 anos com diagndstico de
AN restritiva desde ha 11 meses e amenorreia com
10 meses de evolugdo. Apresentava diagnosti-
co recente de hipotiroidismo primario autoimune
estando medicada com levotiroxina (1,7 mcg/kg/
dia) e perturbacdo de ansiedade tratada com ari-
piprazol. O desenvolvimento pubertario decorreu
normalmente, com menarca aos 11 anos e ciclos
menstruais regulares até ao inicio da restricdo
alimentar. O peso habitual era de 55 kg (z-score

+0,02) e iniciou um padrao de restrigdo alimen-
tar com eliminagdo dos HC das refei¢cdes princi-
pais, tendo perdido 10 kg (22,7%). A observacio,
apresentava peso de 44 kg (z-score -1,60) e IMC
de 171 kg/m? (z-score -1,58). Analiticamente com
hipogonadismo hipogonadotréfico, compativel
com amenorreia hipotalamica funcional, sem ou-
tras alteragdes.

Discussao e conclusdo: Os casos ilustram a ame-
norreia hipotalamica funcional como manifesta-
cao frequente e precoce da AN em adolescentes,
mesmo em fases iniciais da evolugdo clinica.

A restricdo energética prolongada reduz a pulsati-
lidade do GnRH, levando a hipogonadismo hipo-
gonadotrdéfico e hipoestrogenismo, principal de-
terminante da perda de massa dssea.

O tratamento assenta prioritariamente na recu-
peragdo nutricional e no restabelecimento pon-
deral, integrando acompanhamento nutricional
e psicolégico. Contudo, em casos de amenorreia
persistente apds um periodo de 6-12 meses de
intervengao ndo farmacoldgica — intervalo ndo
consensual na literatura — deve ser considerada
terapéutica hormonal visando a preservacdo da
DMO.

Estudos demonstraram que a reposicado fisiolo-
gica com 17B-estradiol transdérmico, associada a
progesterona ciclica, € mais eficaz na manuten-
cao da massa dssea do que os contracetivos orais
combinados contendo etinilestradiol. Embora
esta abordagem se mostre promissora, persistem
duvidas quanto ao momento ideal e a duragdo da
terapéutica.

Assim, em adolescentes com AN e amenorreia
prolongada, a terapéutica hormonal com 17 -es-
tradiol transdérmico, associado a progesterona
ciclica, deve ser considerada como estratégia adi-
cional para preservacao da salde dssea e preven-
¢do de complicagdes a longo prazo.

CO04 - CARACTERIZAGAO CLINICA E TERA-
PEUTICA DA SINDROME DE KLINEFELTER: 37
ANOS DE EXPERIENCIA DE UMA CONSULTA DE
ENDOCRINOLOGIA PEDIATRICA

Carolina Jesus e S&'?, Rita Ribeiro Martins?,?, Lucia Marques!,?,
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Ana Raquel Henriques!, Sara Martins?, Brigida Robalo?!, Carla
Pereira!, Lurdes Sampaio®.

1-Unidade de Endocrinologia Pediatrica, Servico de Pedia-
tria Médica, Departamento de Pediatria. Hospital de Santa
Maria (Unidade Local de Saude Santa Maria). 2-Servico de
Pediatria, Centro Hospitalar Barreiro-Montijo, E.PE. (Unidade
Local de Saude Arco Ribeirinho). 3-Servico de Pediatria, Hos-
pital Professor Doutor Fernando da Fonseca (Unidade Local
de Amadora/Sintra). 4-Servico de Pediatria, Hospital Beatriz
Angelo, E.PE. (Unidade Local de Satide de Loures/Odivelas).

Introdugdo: A Sindrome de Klinefelter (SK) é a
cromossomopatia mais frequente no sexo mas-
culino, caracterizando-se pela presenca adicional
de pelo menos um cromossoma X, tendo um fe-
notipo variavel. O diagndstico atempado permite
gerir melhor a doenca e prevenir as comorbilida-
des associadas.

Objetivos/Métodos: Caracterizar os doentes com
SK' seguidos numa consulta de Endocrinologia
Pediatrica num Hospital de nivel lll ao longo de 37
anos. Estudo retrospetivo e descritivo de criancas
e jovens com diagndstico de SK, seguidos entre
01/1988 e 06/2025 (analise estatistica Microsoft
Excel®).

Resultados: Foram seguidos 41 doentes com SK,
com idade média na primeira consulta de 7,2 anos
(0-16). A maioria dos doentes (n=25, 60.1%) foram
referenciados pela consulta de Genética. Cerca
de metade (20/41) teve diagndstico pré-natal, a
maioria em contexto de idade materna avancga-
da (17/20, 85%). A prevaléncia de idade materna
avancada (°35 anos) foi de 43.9% (n=18) e 94.4%
(17/18) das maes realizaram amniocentese. Em
todos os doentes, o diagndstico foi confirmado
através de cariotipo: 33 (80.5%) com gendtipo
47 XXY: 5 (12.2%) com mosaicismo 46,XY/47XXY:;
2 (4.9%) com 49 XXXXY e 1 (2.4%) com 48 XXXY.
O fendtipo foi variavel: alta estatura (>2SD) este-
ve presente em 9/41 (22%), mas a estatura supe-
rior a estatura alvo familiar verificou-se em 14/33
(42.4%); ginecomastia em 2/41 (4.9%) doentes e
micropénis em 1/41 (2.4%). Relativamente ao neu-
rodesenvolvimento, o atraso global do desenvol-
vimento esteve presente em 13 (31.7%) doentes,
perturbacao de hiperatividade e défice de aten-
c&o em 12 (29.3%) e perturbagdo do desenvol-
vimento intelectual em 9 (22%). Foram descritas
alteracdes comportamentais em 8 (19.5%) e psi-
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quiatricas em 5 (12.2%). Relativamente as ques-
tdes da puberdade, apenas 29 doentes tinham
dados acessiveis, visto que 7 iniciaram seguimen-
to apds o inicio da puberdade e 5 abandonaram
seguimento antes da mesma. Identificou-se hi-
pogonadismo hipergonadotréfico em 15 doentes;
destes, 6 nao tiveram puberdade espontanea e
em 8 esta ndo foi evolutiva. Os 12 que mantiveram
seguimento realizaram terapéutica com testoste-
rona. A idade média de inicio da terapéutica foi
de 13,2 anos. Dos 41 doentes, 21 (51.2%) tiveram
alta da consulta em média aos 17,3 anos, tendo a
maioria destes sido referenciada para a consulta
de Endocrinologia (15/21, 71.4%). A taxa de aban-
dono foi de 19,5% (n=8). Atualmente, mantém-se
em seguimento 12 (29.3%) doentes.

Conclusdes: Apesar do fendtipo e comorbilidades
clinicas varidveis da SK, este trabalho evidencia
a importancia do diagndstico atempado, do se-
guimento especializado regular e da intervencao
terapéutica adequada, especialmente no que diz
respeito a adequacdo dos apoios pedagdgicos e
psicolégicos, indugdo da puberdade e ao trata-
mento com testosterona, de forma a melhorar a
qualidade de vida e a integragdo social e escolar
destes doentes. Apesar de a maioria ser atual-
mente diagnosticado na fase pré-natal, mantém-
-se a necessidade de conhecer os seus aspetos
fenotipicos para uma suspeita diagndstica preco-
ce.

COO05 - TUMORES DA TIROIDE PEDIATRICOS
NO CONTEXTO DE SINDROMES GENETICOS:
ANALISE RETROSPECTIVA DE UM CENTRO DE
REFERENCIA

Maria Adriana Rangel’?, Carla Costa?, Rita Santos Silva®, Cin-
tia Correia de Castro® Maria Teresa Faria*, Susana Nunes®,
Daniela Alves®, Maria Bom-Sucesso®

1 - Assistente Hospitalar de Pediatria, Unidade Local de Sau-
de de Gaia e Espinho. 2 - Ciclo de Estudos Especiais em En-
docrinologia Pediatrica, Unidade de Endocrinologia e Diabé-
tologia, Unidade Local de Saude do Sao Jodo. 3 - Unidade
de Endocrinologia e Diabétologia, Unidade Local de Saude
do S3o Joao. 4 - Servigo de Medicina Nuclear, Unidade Local
de Saude do Sdo Jodo. 5 - Servico de Oncologia Pediatrica,
Unidade Local de Saude do S&o Jodo



Introducgdo: Os tumores da tiroide em idade pe-
diatrica sdo raros, mas a proporcao de casos asso-
ciados a sindromes genéticas é substancialmen-
te superior a observada nos adultos. Entidades
como a sindrome de hamartoma PTEN (PHTS),
DICER1 e MENZ2A conferem risco aumentado de
neoplasias multiplas e exigem vigilancia estrutu-
rada e continua.

Objetivo: Caracterizar os casos de tumores da ti-
roide em idade pediatrica associados a sindromes
genéticas, seguidos na Unidade Local de Saude
de Sao Joao (ULSS)), salientando aspetos genéti-
cos, clinicos e terapéuticos.

Métodos: Estudo retrospetivo observacional
(2000 a agosto de 2025) dos doentes <18 anos
com diagndstico histolégico de carcinoma da ti-
roide. Incluiram-se os casos com confirmagdo
molecular de sindrome genética reconhecida. Re-
colheram-se dados demograficos, genéticos, his-
toldgicos, terapéuticos e de seguimento.

Resultados: Entre 82 doentes com carcinoma da
tiroide, sete (8,5%) apresentaram uma sindrome
genética. A mediana da idade ao diagndstico foi
13 (8-15) anos, com predominio do sexo femini-
no (4/7). Histologicamente, observaram-se quatro
carcinomas papilares, dois foliculares e um medu-
lar. Todos realizaram tiroidectomia total e cinco
receberam terapéutica com I"*!. Apds seguimento
mediano de sete anos, verificou-se auséncia de
recidiva em seis doentes e um débito por neoplasia
distinta.

|dentificaram-se dois casos de PHTS: um adoles-
cente com macrocefalia e malformacdo vascular,
cujo achado de multiplos adenomas foliculares
conduziu ao diagndstico genético; e uma crianga
com PHTS previamente conhecida, em que o ras-
treio tiroideu permitiu o diagndstico precoce de
carcinoma folicular pouco diferenciado e angioin-
Vasor.

Foram observados dois casos de sindrome DI-
CER1, ambos com histéria oncoldgica prévia: uma
rapariga com rabdomiossarcoma do colo do Utero
aos 8 anos e carcinoma folicular da tiroide aos 12;
e um rapaz com ependimoma aos 10, carcinoma
papilar aos 15 e glioblastoma subsequente aos 17
anos, falecendo aos 18 por progressao tumoral. O
estudo somatico confirmou mutagdo germinativa

em DICERL

O quinto caso correspondeu a uma adolescente
portadora de mutacao germinativa RET, identifi-
cada por rastreio familiar de MEN2A, cujo exame
histoldgico revelou carcinomas medulares bilate-
rais microscopicos apos tiroidectomia profilatica.

O sexto caso diz respeito a uma adolescente com
sindrome de Coffin-Siris (variante patogénica em
ARID1B), diagnosticada com carcinoma papilar
variante folicular apds identificagdo de nddulo ti-
roideu no seguimento.

O sétimo caso envolveu um adolescente com sin-
drome de Holt-Oram, diagnosticado com carci-
noma papilar classico da tiroide com invasao vas-
cular e metastases ganglionares, apds detetar-se
tumefagdo cervical em consulta de rotina.

Conclusdo: Cerca de 9% dos carcinomas da tiroi-
de pediatricos na nossa coorte apresentaram uma
sindrome genética subjacente. Apesar do numero
reduzido, esta série evidencia a heterogeneidade
fenotipica e reforca a importancia do reconheci-
mento precoce de contextos genéticos, sobretudo
perante histéria pessoal de neoplasias multiplas,
caracteristicas histolégicas atipicas ou antece-
dentes familiares relevantes. O estudo genético
sistematico destas neoplasias permite identificar
variantes germinativas e acrescentar informacao
relevante. A detecao precoce possibilita ajustar o
tratamento, planear vigilancia dirigida e oferecer
aconselhamento genético a familiares em risco. A
experiéncia local destaca o valor da abordagem
multidisciplinar e a necessidade de registos cola-
borativos nacionais para melhor compreender es-
tas entidades raras.

CO06 - TERAPEUTICA COM IODO RADIOATIVO
NA DOENCA DE GRAVES EM IDADE PEDIATRI-
CA: EXPERIENCIA DE UM CENTRO TERCIARIO

Mariana Bravo!, Diogo Carvalho? Ariana Gongalves Mar-
quest? Inés Rual, Rita Cardoso?, Isabel Dinis!, Gracinda Cos-
ta? Alice Mirante!

1- Endocrinologia Pediatrica, Hospital Pediatrico, ULS de
Coimbra. 2- Medicina Nuclear, Centro Hospitalar e Universi-
tario da ULS de Coimbra. 3- Servigo de Pediatria, ULS Regigo
de Leiria.
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Introdugdo: A Doenca de Graves (DG) é a principal
causa de hipertiroidismo em idade pediatrica e a
sua incidéncia crescente reforga a necessidade de
conhecer as diversas opcdes terapéuticas. Apenas
cerca de 30% das criangas com DG alcangam re-
missdo com tratamento farmacoldgico, sendo o
iodo radioativo (IRA) uma opcdo terapéutica de-
finitiva. Embora o objetivo principal seja induzir
hipotiroidismo permanente, esse resultado né&o &
obtido de forma consistente. No nosso hospital
esta terapéutica esta disponivel em idade pedia-
trica desde 2011

Este trabalho pretende descrever a experiéncia de
um hospital pediatrico nivel lll, com o uso de IRA
no tratamento de criangas e adolescentes com
DG e analisar os fatores que influenciam os resul-
tados terapéuticos.

Métodos: Realizou-se uma analise retrospetiva
dos casos de DG dos O aos 18 anos submetidos
a terapéutica definitiva, excluindo aqueles com
contraindicacao para IRA, entre janeiro/2011 e de-
zembro/2024. Foram analisadas variaveis como
idade, sexo, duracdo de doenga, doseamentos
hormonais, massa tiroideia (g), captacao de 1-131
as 24h e atividade de IRA (mCi). Os doentes fo-
ram avaliados até seis meses apds o tratamento.
Com base nos resultados, os doentes foram divi-
didos em 2 grupos: remissao (hipotiroidismo/euti-
roidismo) e falha terapéutica (hipertiroidismo). Foi
utilizado o software estatistico SPSS® 28.0 para
comparar 0s grupos.

Resultados: Foram incluidos 23 doentes com
uma idade mediana de diagndstico de 12,0 anos
(Min.75; max.16,4), 870% do sexo feminino, todos
sob terapéutica prévia com metibasol.

A falha terapéutica com antitiroideu motivou a
terapéutica definitiva com IRA na maioria dos
doentes (69,6%), com uma mediana de 3,1 anos
(min.0,3; max.7.9) de duracédo de tratamento far-
macoldgico. Os efeitos secundarios graves cons-
tituiram uma indicagdo para 1-131 em dois casos
(um caso de hepatite medicamentosa e outro de
anemia e trombocitopenia secundarias ao meti-
basol).

A idade mediana da terapéutica definitiva foi 15,9
anos (min.12,2: max.18,0), com 19 doentes a atingir
a remissao (hipotiroidismo 18; eutiroidismo 1) nos
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seis meses seguintes ao tratamento (eficacia de
82,6%).

Destes, oito apresentaram remissao logo nos pri-
meiros trés meses. Do total da amostra, quatro
doentes (174%) mantiveram hipertiroidismo com
necessidade de novo tratamento com [-131.

Embora ndo se verificassem diferengas estatis-
ticamente significativas entre grupos, relativa-
mente a duracao da doenca (p=0.75), captacdo de
I-131 as 24 horas (p=0.75), massa tiroideia (p=0.09)
e atividade total de 1-131 (p=0.62); destaca-se a
tendéncia de valores de TRABS inferiores (5,4 vs
170U/L) e de tirdide com menor massa (54,0 vs
80,5g) no grupo com remissao.

Conclusdo: A terapéutica definitiva com IRA mos-
trou-se eficaz no tratamento de DG, com uma
taxa de remissao de 82,6%. Embora a falha tera-
péutica com antitiroideus constitua a indicagao
mais frequente para tratamento com IRA, é es-
sencial investigar a existéncia de efeitos adversos,
que condicionem a interrupcao dos antiroideus.

Fatores como duracdo da doencga, massa da tirdi-
de, captacdo de IRA as 24h e atividade de |-131
ndo influenciaram os resultados nesta amostra.
Estes resultados sugerem que o IRA é uma op-
cao terapéutica segura e eficaz em idade pediatri-
ca, mas reforcam a necessidade de estudos com
maior dimens&o amostral que permitam identifi-
car fatores preditivos da resposta terapéutica.

CO07- HYPOTHALAMIC OBESITY IN PEDIA-
TRIC SELLAR/SUPRASELLAR TUMORS

Sofia F. Silva!, Leonor Pinto?!, Carlos Marques!, Catarina Rega-
la?, Sofia Avelino?, Daniela Cavaco!, Margarida da Silva Vieira?,
Sara Pinheiro?!, Joana Simdes-Pereiral

1-Endocrinology Department, Instituto Portugués de Onco-
logia de Lisboa Francisco Gentil

Introduction: Hypothalamic dysfunction is a re-
cognized complication of brain tumors, particu-
larly those located in the sellar/suprasellar region,
and may be exacerbated by radiation therapy. This
dysfunction, known as Hypothalamic Syndrome,
includes temperature and sleep dysregulation,
behavioral issues, and morbid obesity. The latter



arises from damage to hypothalamic nuclei and
neuronal circuits responsible for satiety control,
leading to severe hyperphagia and weight gain.

Aim: To characterize the clinical features of a pe-
diatric cohort with sellar/suprasellar tumors diag-
nosed with Hypothalamic Obesity (HO).

Methods: We conducted a retrospective review of
pediatric patients with sellar/suprasellar tumors
involving the hypothalamic region, diagnosed be-
tween 1995 and 2025, who developed HO and
were followed at our institution. Patients with tu-
mors in other locations, adult-onset tumor diag-
nosis, or insufficient data were excluded.

Statistical analyses were performed using IBM®
SPSS® Statistics, with significance set at p<0.05
and a 95% confidence interval.

Results: Among 37 patients with sellar/supras-
sellar tumors with hypothalamic involvement, 14
(37.8%) were diagnosed with HO (7 females, 50%).
The median age at tumor diagnosis was 7.95
(3.26-795) years, with no association between
age and HO development (p=0.199). The median
interval between tumor diagnosis and onset of
obesity was 51.2 (13.7-101.5) months.

Inthe HO group, 1 patient (7.1%) had a sellar lesion,
12 (85.7%) suprasellar, and 1 (7.1%) with both sellar
and suprasellar. Histologically, most tumors were
glial (n=8, 57.1%), followed by germinomas (n=4,
28.6%) and craniopharyngiomas (n=2, 14.3%).

Mean tumor size at diagnosis was 48.2+19.7 mm,
and 50% presented with hydrocephalus. Nine pa-
tients (64.3%) had residual lesions during follow-
-up, but neither factor significantly influenced HO
development. Regarding treatment, 10 patients
(71.4%) underwent surgery, 11 (78.6%) received
chemotherapy, and 8 (57.1%) received radiothera-
py (Mmean dose 51.2+5.0 Gy). There was no asso-
ciation between treatment modality and increa-
sed risk of HO.

Concomitant pituitary dysfunctions were frequent:
central hypothyroidism (85.7%), growth hormo-
ne(GH) deficiency (64.3%), arginine vasopressin
deficiency (57.1%), adrenocorticotropic hormone
deficiency (57.1%), hypogonadotropic hypogona-
dism (571%), and precocious/accelerated puberty
(21.4%). GH deficiency showed a significant corre-

lation with higher BMI values (p=0.044), sugges-
ting that it may contribute to increased obesity
severity in this population.

Nine patients (64.3%) received obesity-directed
interventions: one bariatric surgery (unsucces-
sful) and five patients (35.7%) were treated with
naltrexone/bupropion. Currently, eight patients
(571%) are on GLP-1 analogues (liraglutide, sema-
glutide, or tirzepatide), two of whom began treat-
ment during childhood. Among these patients,
mean initial BMI was 389 (30.5-53.3) kg/m?, and
mean BMI at last follow-up was 354 (22.7-44.6)
kg/m?, representing a significant reduction (mean
decrease 51+2.9 kg/m?, p=0.02).

Conclusion: More than one third of patients with
hypothalamic involvement from sellar/supras-
sellar tumors developed HO. Despite its high pre-
valence, no specific demographic, histological,
or treatment-related risk factors emerged, GH
deficiency correlated with higher BMI. Given the
small sample size, these findings warrant cautious
interpretation. HO remains underdiagnosed and
significantly affects health and quality of life. The
significant weight reduction observed with GLP-1
analogue therapy highlights a promising avenue
for management. Future prospective studies with
larger cohorts are needed to determine predic-
tors of HO development and improve therapeutic
strategies and long-term outcomes.

PREMIO CASUISTICA

CO08 - TRATAMENTO COM HORMONA DE
CRESCIMENTO EM CRIANCAS COM SINDRO-
MES PREDISPONENTES AO DESENVOLVIMEN-
TO TUMORAL

Leonor Pinto?, Sofia Silva!, Catarina Regala!, Carlos Marques?,
Sofia Avelino!, Daniela Cavaco?, Margarida da Silva Vieira,
Sara Pinheiro?, Joana Sim&es Pereiral

1-Servico de Endocrinologia do Instituto Portugués de Onco-
logia de Lisboa Francisco Gentil

Introdugao: Diversas sindromes genéticas predis-
pdem ao desenvolvimento de neoplasias, poden-
do também associar-se a baixa estatura e défice
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de hormona de crescimento (HC). Neste trabalho
foram avaliadas criangas seguidas na consulta de
Endocrinologia de Reabilitagdo do nosso hospi-
tal com neurofibromatose tipo 1 (NF-1), anemia
de Diamond-Blackfan (ADB) e anemia de Fanco-
ni (AF), tratadas ou ndo com HC, e avaliada a di-
ferenca no crescimento de lesdes conhecidas ou
surgimento de novas lesdes.

Resultados: Foram incluidas 157 criancas, 81
(51,6%) do sexo masculino, com mediana de ida-
de a primeira consulta de 10,5 anos (1,6-17.8) e
mediana de seguimento de 3,7 anos (0,3-22,6). A
maioria apresentava NF-1 (n=147; 93,6%), segui-
das de AF (n=6; 3,8%) e ADB (n=4; 2,5%). Vinte
e dois doentes (14%) tinham défice de HC, mas
apenas 13 (8,3%) receberam tratamento com HC.
Os restantes n&o foram tratados por ndo cumpri-
rem critérios auxoldgicos ou por doenca ativa sob
terapéutica dirigida.

A amostra foi dividida em Grupo A (tratados com
HC) e Grupo B (n&o tratados). Nao se observou di-
ferenca significativa entre grupos quanto ao sexo.
O Grupo A apresentou mediana de idade mais
baixa na primeira consulta (8 vs 11 anos; p=0,007)
e seguimento mais prolongado (11 vs 3,3 anos;
p<0,001).

Entre doentes com NF-1, ndo houve diferenca sig-
nificativa entre grupos quanto a presenca de glio-
ma das vias o6ticas (p=0,222), outras lesdes do sis-
tema nervoso central (p=0,691) ou neurofibromas
(p=0,117). O crescimento de uma lesdo conhecida
ocorreu em 37 doentes, ndo se verificando dife-
renca significativa entre os grupos [3 (23,1%) do
Grupo A, 34 (23,6%) do Grupo B; p=1], maiorita-
riamente neurofibromas plexiformes (43,2%). O
surgimento de novas lesdes ocorreu em 14 (8,9%)
doentes, todos do Grupo B, também predomi-
nantemente neurofibromas plexiformes (64,3%,
p=0,608). Em 23 doentes (60,5%), o aparecimen-
to ou crescimento da lesdo implicou alteragdes na
terapéutica, incluindo cirurgia ou inicio/modifica-
cao do esquema de quimioterapia. Nos 3 doentes
do Grupo A o crescimento de lesdo ocorreu 59 +
1,5 anos apds inicio da HC. Destes, um interrom-
peu permanentemente, um temporariamente e
um ja tinha suspendido a HC antes do crescimen-
to da lesdo. Todos os casos de aparecimento ou
crescimento de lesdo ocorreram em doentes com
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NF-1.

Discussao/Conclusao: Nao foram observadas di-
ferencas significativas entre doentes tratados ou
ndo com HC quanto ao crescimento ou surgimen-
to de novas lesdes, corroborando um estudo mais
antigo em que Howel et al. concluiram que em
criangas com NF-1 o tratamento com HC ndo se
associou a um risco acrescido de malignidade. No
entanto, dados definitivos sobre seguranca da HC
em criancas com sindromes genéticas predispo-
nentes ao desenvolvimento tumoral sdo limitados,
e a decisdo terapéutica deve ser cuidadosamente
ponderada e discutida em equipa multidisciplinar
e com os familiares.
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