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C |  QUANDO 0 BRONZEADO E UM PROBLEMA...

Helena Ferreira', Carla Ferreira', Filipa Correia?, Licia Lacerda®, Ana Luisa Lobo? Catarina Magalhaes?, Garla Meireles?

1. Interna Complementar no Servigo de Pediatria; Centro Hospitalar do Alto Ave Guimaraes; 2. Assistente Hospitalar no Servigo de Pediatria; Centro Hospitalar
do Alto Ave Guimaraes; 3. Unidade de Bioquimica Genética do Centro de Genética Médica Dr. Jacinto Magalhaes, Centro Hospitalar do Porto

Introducdo: A insuficiéncia primaria da supra-renal, rara em idade pediatrica, pode ter diferentes etiologias, que condicionam
tratamentos e prognosticos diferentes. As manifestagdes clinicas iniciais podem ser insidiosas o que dificulta o diagnéstico.

Caso clinico: Crianca do sexo masculino, 10 anos, orientado para a consulta de Pediatria por alteragéo do comportamento, hiperatividade
e défice de atencéo, mau rendimento escolar e cefaleias. Na consulta detetou-se uma hiperpigmentacdo generalizada da pele com
agravamento progressivo desde ha 5 anos, em toda a superficie cutanea incluindo a mucosa gengival. Apresentava peso no percentil
10, estatura inferior ao percentil 5 e tenséo arterial (TA) no percentil 50. 0 exame neurol6gico estava sem alteracdes. Do estudo realizado
salienta-se doseamento da ACTH superior a 1250 pg/ml, cortisol de manha de 4.5 g/dL e a tarde de 4.2 g/dL, renina ativa dentro dos
valores normais e anticorpo anti-capsula supra-renal negativo. Foi submetido a prova de estimulagdo com a ACTH que confirmou
insuficiéncia primaria da supra-renal tendo iniciado tratamento com hidrocortisona e fludrocortisona. Posteriormente, procedeu-se ao
doseamento dos &cidos gordos de cadeia muito longa (AGCML) que se encontravam elevados. O estudo genético revelou uma mutagéo
no gene ABCD1 confirmando o diagnéstico de adrenoleucodistrofia ligada ao X. A RM cerebral e medular ndo apresentava alteragoes.
0 rastreio familiar revelou a mesma mutagdo na mae e num dos irmaos.

Conclusao: Pretende-se relembrar a hiperpigmentagdo como uma das formas de manifestacéo da insuficiéncia primaria supra-renal.
Salienta-se a importancia do diagnostico precoce e do rastreio familiar de uma doenca que quando diagnosticada tardiamente pode
ser fatal.

Palavras chave: adrenoleucodistrofia ligada ao X, insuficiéncia primaria supra-renal.

C 2 DISPLASIA SEPTO-OPTICA

Rute Ferreira’, Catarina Moniz', Manuela Oliveira', Paloma Cabanas Rodriguez?, Lidia Castro Feijoo? Jestis Barreiro Conde?

1. Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo — Hospital Egas Moniz (CHLO); 2. Unidade de Endocrinologia Pediatrica — Servigo de Pediatria — Complexo
Hospitalar e Universitario de Santiago de Compostela

Introducao: A displasia septo-Optica ou sindrome de Morsier é uma doenga congénita rara, com uma incidéncia de 1:10000 nascidos
vivos e igual prevaléncia em ambos os sexos. Caracteriza-se pela presenca de pelo menos duas das seguintes: anomalias da linha
média cerebral; hipoplasia do nervo dptico e/ou insuficiéncia hipotalamo-hipofisaria.

Casos clinicos: Descrevem-se 4 casos clinicos de displasia septo-6ptica. Em nenhum dos casos se verificou histdria de prematuridade,
consumo de alcool na gravidez ou diabetes gestacional. O estudo do gene HESX1 foi negativo em todos os casos.

Caso 1: Crianca, sexo masculino, idade actual 3 anos, confirmacgdo do diagnéstico no periodo neonatal (suspeita pré-natal). Dos
antecedentes familiares a destacar irmao de 15 meses com agenésia do corpo caloso. Clinicamente, com discreto atraso psicomotor
e possivel défice de hormona GH (diminuicdo da velocidade de crescimento e IGF-1 < 25 ng/mL). Sem alteracoes visuais. RM-CE:
“auséncia do septum pellucidum, com corpo caloso presente, mas menos espessado; ambos 0s nervos opticos presentes, ligeiramente
hipoplasicos; hipéfise e quiasma dptico sem alteragdes”.

Caso 2: Crianca, sexo feminino, idade actual 3 anos, diagnostico aos 5 meses no contexto de auséncia de fixagdo ocular e movimentos
erraticos oculares. Antecedentes pessoais e familiares irrelevantes. Hipotiroidismo central, sob reposicdo com levotiroxina desde os 5
meses; hipoplasia bilateral do nervo 6ptico e atraso na aquisicdo da linguagem. RM-CE: “auséncia de septum pelluciduni; nervos
opticos e quiasma dptico hipoplasicos; sem visualizagio da neurohipéfise e haste hipofisaria filiforme”.

Caso 3: Crianga, sexo masculino, idade actual 10,4 anos, diagnéstico aos 5,6 anos por apresentagao de queixas de polidipsia, polidria,
aumento do apetite e baixa estatura. Antecedentes pessoais e familiares irrelevantes. Hipotiroidismo central e diabetes insipidus
diagnosticadas aos 5,6 anos, sob reposicéo com levotiroxina e desmopressina, respectivamente. Défice de GH, sob reposi¢éo desde
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0s 6,3 anos. Défice de ACTH desde os 9,3 anos, sob corticoterapia. Obesidade (P> 97). RM-CE: “auséncia de septum pellucidum; haste
hipofisaria, adenohipdfise e quiasma dptico hipoplasicos; neurohipéfise normal”.

Caso 4: Crianca, sexo feminino, idade actual 2,4 anos, diagnéstico pré-natal. Antecedentes pessoais e familiares irrelevantes. Sem
clinica sugestiva de insuficiéncia hipotalamo-hipofisaria ou alteragoes visuais. Com desenvolvimento psicomotor adequado. RM-CE:
“auséncia do septum pellucidum; quiasma e nervos opticos com calibre normal”.

Conclusdes: Trata-se de uma patologia com apresentacéo clinica bastante heterogénea, tal como se verifica nos casos clinicos descritos.
A insuficiéncia hipotalamo-hipofisaria pode evoluir gradualmente ao longo do tempo, podendo traduzir-se por um défice hormonal
isolado ou um panhipopituitarismo. O défice de GH é o mais habitualmente descrito, mas também se verificam défices de TSH, ACTH
e/ou diabetes insipidus. 0 acompanhamento multidisciplinar (endocrinologia, oftalmologia, neurologia) é fundamental.

(C3  ATRASO PUBERTARIO E ANOSMIA — ASSOCIAGAO OU
MERO ACAS0?

Carla Ferreira', Helena Ferreira', Filipa Correia?, Catarina Gongalves?, Manuel C. Lemos?, Carla Meireles?

1. Interna do Servigo de Pediatria do CHAA — Guimaraes; 2. Assistente Hospitalar do Servigo de Pediatria do CHAA — Guimarées; 3. CICS-UBI, Centro de Investigagao
em Ciéncias da Saude, Universidade da Beira Interior, Covilha.

Introducdo: 0 Sindrome de Kallmann (SK) é definido pela presenca de hipogonadismo hipogonadotréfico e anosmia ou hiposmia.
Ambas as caracteristicas resultam da alteragdo a normal migragdo embriondria dos neuronios gonadotroficos secretores de GnRH e
neuronios olfativos, cuja origem embriologica ¢ comum. Trata-se de uma causa rara de atraso pubertario, estimando-se uma incidéncia
de 1:10.000 a 1:80.000 individuos de ambos o0s sexos. A maioria dos casos & esporadica, embora também possa ocorrer transmissao
hereditaria. Foram identificados varios genes envolvidos no SK, no entanto, em mais de 50% dos casos ndo se identifica a alteracéo
genética responsavel.

Caso Clinico: Adolescente do sexo masculino, 19 anos, com antecedentes de patologia cardiaca corrigida cirurgicamente aos 5 anos
e sem antecedentes familiares de relevo.

Aos 17 anos e 3 meses foi referenciado para a consulta de Pediatria doencas enddcrinas por atraso pubertario. O adolescente negava
espermarca.

Ao exame fisico apresentava estatura de 169 cm (desvio padrdo (SD) -0,81 e percentil 20), envergadura de 167 cm e auséncia de
desenvolvimento de caracteres sexuais secundarios. Foi objetivado um micropénis (comprimento 60 mm), um volume testicular de 3
ml bilateral e auséncia de pilosidade pubica e facial — Tanner I. A voz tinha uma tonalidade aguda e foi ainda objetivada anosmia,
previamente ndo valorizada pelo adolescente.

0s exames complementares de diagndstico realizados mostraram uma idade 6ssea coincidente com idade cronoldgica, funcéo tiroidea
e prolactina normais e niveis pré-puberes de testosterona (36,7 ng/dL), FSH (<0,3 mUl/mL) e LH (<0,7 mUl/mL).

A ecografia testicular revelou testiculos atroficos e a ecografia renovesical foi normal. Na RM cerebral apresentava “bolbos olfativos de
espessura reduzida”, sem alteragoes do eixo hipotalamo-hipdfise. No cariétipo de sangue periférico, 46XY, detetou-se uma translocagéo
reciproca, aparentemente equilibrada entre o brago curto do cromossoma 9 e o brago longo do cromossoma 22. 0 estudo molecular
foi negativo para KAL1, FGFR1, GNRHR, GNRH1, PROKR2, FGF8, TAC3, TACR3, KISS1R, as mutagdes mais frequentes na populagéo
portuguesa para o SK.

Aos 17 anos e 7 meses iniciou tratamento com testosterona intramuscular mensal. Dezoito meses ap6s iniciou do tratamento,
apresentava uma estatura de 178 cm (SD 0,50, percentil 69), pilosidade pubica com distribuicdo Tanner 5, pénis de 110mm
(inferior<P10), volume testicular 10ml, odor apécrino, escassa pilosidade facial. Aos 19 anos foi orientado para consulta de urologia.

Conclusao: Este caso clinico pretende alertar para a necessidade de diagnosticar e orientar precocemente para uma consulta
especializada os casos de atraso pubertario. Tem também o intuito de salientar a elevada suspei¢do necessdria perante casos de
hipogonadismo hipogonadotrafico, uma vez que a anosmia, um importante sinal orientador diagndstico, é frequentemente desvalorizado
pelos doentes. Tal como na maioria dos casos descrito, também neste, a historia familiar foi negativa e ndo foi possivel identificar o
gene responsavel pelo SK.

Palavras-chave: anosmia; atraso pubertario; hipogonadismo hipogonadotréfico; sindrome de Kallmann.
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(C 4 QuANDO A AMENORREIA NA ADOLESCENCIA,
NAO E FISIOLOGICA...

Sara Peixoto', Ana Lopes Dias', Maria José Lacerda?, Vania Martins'

1. Servico de Pediatria do Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro, EPE, Unidade de Vila Real; 2. Centro de Satde Peso da Régua.

Introducdo: A amenorreia secundaria, definida pela auséncia de cataménios por 3 ciclos consecutivos, € um sinal frequente na
adolescéncia, sobretudo numa primeira fase de maturacéo sexual. Com a progressao da puberdade torna-se cada vez menos comum
e muitas vezes tradutora de patologia. Os tumores secretores de prolactina (prolactinomas), sdo os tumores hipofisarios mais frequentes,
cuja prevaléncia varia com a idade e sexo. Ocorrem mais frequentemente em mulheres com idades entre os 20 e os 50 anos, sendo
que, na faixa etaria pediatrica/adolescente, estes tumores benignos representam menos de 2% de todos os tumores intracranianos.

Caso Clinico: Adolescente do sexo feminino, 17 anos, sem antecedentes pessoais ou familiares de relevo. Menarca aos 12 anos com
interlunios regulares, cataménios ndo abundantes e sem dismenorreia, mantidos até junho de 2013, altura em que ficou amenorreica,
com aumento progressivo do peso, associado a tensdo mamaria e abdominal. Por esse motivo recorreu ao médico assistente em
Dezembro de 2013, altura em que foi pedida ecografia pélvica, que ndo apresentou alteracdes, e doseamento de prolactina
(352,11ng/ml), sendo encaminhada para a consulta externa de Pediatria/Endocrinologia. A observacdo apresentava um tanner V, sem
outras alteragbes ao exame objetivo. Foi pedido estudo hormonal, incluindo novo doseamento de prolactina (6765.0mU/L), e marcadores
tumorais que se apresentavam negativos. A RM-CE revelou imagem compativel com microadenoma a esquerda. Iniciou tratamento
com bromocriptina, com melhoria clinica e analitica progressiva.

Conclusdo: Apesar das irregularidades menstruais serem comuns na adolescéncia, elas ndo devem ser menosprezadas, principalmente
quando surgem varios anos apds a menarca. Outras causas, apesar de pouco comuns, podem estar envolvidas e o seu diagnostico
precoce e tratamento adequado tornam-se essenciais para o sucesso de alguns casos clinicos.

Palavras-chave: amenorreia secundaria; hipofise; prolactinoma; prolactina.

CS PUBERDADE PRECOCE IDIOPATICA TRATADA COM AGONISTAS
GNRH - EXPERIENCIA DA UNIDADE DE ENDOCRINOLOGIA PEDIATRICA DO
HOSPITAL DE SANTIAGO DE COMPOSTELA

Catarina Moniz', Rute Ferreira', Paloma Cabanas?, Lidia Castro-Feijoo? Jesus Barreiro?

1. Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo do Hospital de Egas Moniz, CHLO-EPE, Lisboa, Portugal; 2. Unidade de Endocrinoloxia, Crecemento e
Adolescencia, Departamento de Pediatria, Hospital Clinico Universitario, Universidade de Santiago de Compostela, Santiago de Compostela, Espanha.

A puberdade precoce € definida como o aparecimento de qualquer sinal secundério de maturagéo sexual antes do limite inferior da
idade normal para o inicio da puberdade (< - 2,5 DP ), ou seja, antes dos 8 anos para o0 sexo feminino e dos 9 anos para 0 sexo
masculino. A puberdade adiantada caracteriza-se pelo inicio do desenvolvimento pubertario entre os 8 e 9 anos no sexo feminino e
entre 0s 9 e 10 anos no sexo masculino. 0 nosso objectivo foi realizar uma analise retrospectiva de doentes do sexo feminino, com
diagnéstico de puberdade precoce e puberdade adiantada idiopatica, tratadas com agonistas GnRH.

De 96 doentes com diagnostico de puberdade precoce ou adiantada, nascidas a partir de 1995, selecionamos as 54 doentes que
receberam tratamento. A média da idade da primeira consulta foi de 8,04 + 0,96 anos. O motivo de consulta foi telarca em 22 doentes,
pubarca em 13, telarca e pubarca em 15, aceleracéo da velocidade de crescimento numa doente e outros motivos em 3 doentes. A
idade média da telarca foi aos 7,98+0,85 anos e da pubarca aos 7,99+0,88 anos. De acordo com a idade de inicio dos sinais pubertarios,
25 doentes foram classificadas como tendo puberdade precoce e 29 como puberdade adiantada. Em relacéo a prova de GnRH, 50%
das doentes teve resposta pubertaria. A média do pico de LH foi de 25,09+14,01 UI/L nas doentes com resposta pubertaria e de de
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3,36+1,72 UI/L nas doentes sem resposta pubertaria. A idade de inicio do tratamento foi 8,75+0,56 anos e a duragao do tratamento
foi de 2,1+0,48 anos. A idade 6ssea, no momento do tratamento, encontrava-se em média 1,62+0,79 anos avancada em relacéo a
idade cronoldgica. Nao se registou diferenca estatisticamente significativa entre a estatura final e a estatura familiar quer no grupo
com puberdade precoce (p=0,07) quer no grupo com puberdade adiantada (p=0,26). A diferenca média entre a estatura final e a
estatura prevista pelo método de Bailey e Pinneau foi de 0,05 cm no grupo com puberdade precoce (p=0,05) e de -0,89 cm no grupo
com puberdade adiantada (p=0,91). A idade média de aparecimento da menarca foi aos 12,17 + 1,01 anos, cerca de 1,3 + 0,86 anos
apos suspensao dos agonistas GnRH.

Concluimos que o tratamento com anélogos de GnRH foi benéfico para as doentes com puberdade precoce, uma vez que houve diferenca
quase significativa entre a estatura prevista e a estatura final neste grupo. De notar que 0 método de Bailey e Pinneaud sobrevaloriza
a estatura final em situacdes de maturagéo 6ssea avangada, como é o caso destas criangas. O facto de ndo haver diferenga no grupo
com puberdade adiantada levanta a questdo da administragdo de uma terapéutica injetavel em doentes que ndo obtém um beneficio
significativo desta terapéutica. Apenas a comparagao com um grupo de criangas com caracteristicas idénticas, ndo sujeitas a qualquer
terapéutica, poderia esclarecer os beneficios em termos de estatura adulta do tratamento com analogos de GnRH.

C6 PUBERDADE PRECOCE CENTRAL: TRATAMENTO
COM ANALOGO GNRH DE LONGA ACAO

Joana Carvalho; M. Helena Gardoso; M. Jodo Oliveira; Teresa Borges

Introducao: A puberdade precoce central (PPC) é em 80% dos casos de etiologia idiopatica. O tratamento de eleicéo é o analogo da
hormona libertadora de gonadotrofinas (GnRH), sendo escassos os estudos existentes acerca da eficacia com as formulagées de longa
acdo. O objetivo deste estudo é descrever a apresentagdo clinica e evolugdo ap6s tratamento com analogo GnRH de longa agao.

Métodos: Estudo retrospetivo de doentes com diagndstico de PPC, sob terapéutica com analogo GnRH de longa agéo, com avaliagéo
clinica e da idade dssea (I0) na fase inicial e apds um ano.

Resultados: Treze doentes, 11 do género feminino, com idade média no diagndstico de 8,34 anos. A média do tempo decorrido entre
o0 aparecimento dos sintomas e o diagndstico foi de 16,9 meses (minimo 1 més, maximo 36 meses). Na avaliacéo inicial, todos
apresentavam velocidade de crescimento > 6 cm/ano e a média de avanco da 10 era de 2,3 anos. Os niveis de hormona luteinizante
foram superiores a 1 mUl/mL em seis doentes, e quatro apresentavam prova de GnRH com resposta pubere. Na avaliagdo ao fim de
um ano de terapéutica, cinco doentes apresentavam melhoria do SDS da estatura para a |0 (grupo 1), isto ndo se verificando em oito
doentes (grupo 2). Constatou-se que os doentes do grupo 2 apresentavam média de idade superior na altura do diagndstico (8,42 vs
8,27), maior tempo decorrido até ao diagnéstico, estadio pubertario de Tanner mais avancado e menor diferenca entre a estatura inicial
e a estatura alvo. Ao final de um ano de terapéutica o avanco da 10 diminuiu em dois dos oito doentes do grupo 2 vs quatro dos cinco
doentes do grupo 1.

Comentarios: Os resultados obtidos demonstram a importancia do diagnéstico precoce da PPC e do inicio atempado de terapéutica
enquanto factores influenciadores da eficacia terapéutica.
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C7 PSEUDOHIPOALDOSTERONISMO TIPO 1 SISTEMICO SEVERO:
3 ANOS DE EVOLUGAO

Vera Baptista', Sofia Martins', Olinda Marques??, Ana Antunes'?

1. Servigo de Pediatria, Hospital de Braga; 2. Servigo de Endocrinologia, Hospital de Braga; 3. Consulta de Grupo Endocrinoldgico Pediatrico, Servigo de Pediatria,
Hospital de Braga.

Introducao: O pseudohipoaldosteronismo tipo 1 (PHA1) é uma sindrome rara de resisténcia aos mineralocorticoides, com perda
persistente de sal, resultando em hiponatremia, hipercaliemia e acidose metabolica. Os elevados niveis de aldosterona e atividade da
renina plasmatica, confirmam o diagnéstico. Quando autossémico recessivo, manifesta-se como uma doenca sistémica grave. Surge
frequentemente no periodo neonatal. Cursa com episddios recorrentes de perda de sal, ameacadores da vida.

Descricao do caso: Crianga de género masculino, filho de pais saudaveis. Irma de 9 anos com sindrome de Chediak-Higashi.
Antecedentes gestacionais irrelevantes. Internado na unidade de cuidados intensivos neonatais desde o décimo dia até ao quinto més
de vida, por desidratac&o, hiponatremia, hipercaliemia e acidose graves. Diagnosticado PHA1, na forma recessiva (mutago homozigética
do intrdo 3 do gene SNN1A). Teve alta sob Fludrocortisona 1,5mg/dia, NaCl 20% 33mEq/Kg/dia e resina permutadora de caties,
1g/kg/dose 5 vezes por dia.

Foi admitido no servico de urgéncia inimeras vezes, por vomitos, recusa alimentar, irritabilidade, hipersudorese, exantema, dificuldade
respiratdria, rinorreia e febre, com desequilibrios eletroliticos e acido-base. Reposicao vigorosa de liquidos, aumento da resina
permutadora de catifes e, menos frequentemente, salbutamol, estabilizavam as descompensacdes. Gluconato de calcio foi necessario
esporadicamente. Internado em 6 episodios [desequilibrios eletroliticos (4), bacteriemia por cateter venoso central e infegao respiratorial.

Teve controlo de ionograma e ajuste terapéutico apertados. A resina era administrada na dose de 1g/kg/dose cada 4 a 8 horas, com
suplemento de sddio entre 28 e 55mEq/kg/dia. Manteve 1,5mg de fludrocortisona.

Aos 18 meses iniciou hidroclorotiazida, 2 mg/kg/dia, e reducéo da fludrocortisona. O ionograma manteve-se proximo da normalidade.
Progrediu com reducéo gradual de fludrocortisona, suspensa aos 25 meses. Aos 28 meses iniciou redugdo de resina permutadora de
catides, suspensa aos 33 meses.

Desde os 18 meses apresenta convulsdes, a primeira em apirexia e associada a desequilibrios eletroliticos. Posteriormente, teve 4
convulsdes febris simples.

Estudo analitico mostrou hipotiroidismo subclinico (THS 7,62uU/ml) e hipoglicemia, assintomatica. ACTH, cortisol, peptideo C, insulina
e IGF-1 sdo normais. Prova de estimulagdo com ACTH teve resposta adequada. RMN cerebral normal.

Atualmente com 3 anos e 8 meses, pesa 11,280kg (-3.25 SDS), com comprimento 87,3cm (-2.87 SDS). Apresenta exantema micro-
papular eritematoso e descamativo na regido cervical e cicatrizes dos CVC. No desenvolvimento psico-motor, mostra atraso nas areas
da visdo e manipulagdo e imaturidade da linguagem. Mantém suplemento de NaCl, 42,6mEq/kg/dia, e Hidroclorotiazida, 1,4mg/kg/dia,
apresentando sodio 140mmol/L e potassio 5,8mmol/L.

Discussao: Relatamos um caso de PHA severo, com todas as manifestacoes clinicas descritas, incluindo perda de sal com desequilibrios
eletroliticos graves, ma evolucéo estaturo ponderal, episodios de dificuldade respiratéria recorrentes, exantema.

Nao existe evidéncia cientifica que justifique uso de fludrocortisona nestas doses supra fisioldgicas e por um periodo tao prolongado.
As descompensacoes eletroliticas frequentes e graves, foram o motivo para protelar este tratamento. Do mesmo modo, néo existe
evidéncia que suporte o uso de hidroclorotiazida como terapéutica hipocaliémica no PHA1. Pelos seus beneficios como espoliador de
potassio, experiéncia com seu uso noutras patologias em idade pediatrica com poucos efeitos colaterais, € apos aprovagao por conselho
de ética, pareceu uma alternativa aceitavel.
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68 PSEUDOHIPOALDOSTERONISMO TIPO | - UMA NOVA MUTAGAO
NO GENE CODIFICADOR DO RECEPTOR MINERALOCORTICOIDE

Catarina Moniz', Rute Ferreira', Paloma Cabanas?, Lidia Castro-Feijoo? Jesus Barreiro?

1. Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo do Hospital de Egas Moniz, CHLO-EPE, Lisboa, Portugal; 2. Unidade de Endocrinoloxia, Crecemento e
Adolescencia, Departamento de Pediatria, Hospital Clinico Universitario, Universidade de Santiago de Compostela, Santiago de Compostela, Espanha.

As etiologias hormonais mais comuns de hiponatrémia e hipercaliémia na infancia sdo a hiperplasia congénita da supra-renal e a
insuficiéncia supra-renal, enquanto o psedohipoaldosteronismo é uma causa rara.

Os autores apresentam um recém-nascido do sexo feminino que foi admitida por suspeita de hemorragia intracraniana. Como
antecedentes salienta-se ser a primeira filha de um casal ndo consanguineo, parto pré-termo, por cesariana, as 35 semanas, por
acidente de viagdo materno. Apgar 9/10, peso de 2310 g (SDS +0,01) e comprimento 45 cm (SDS -0,32), respectivamente, para a
idade gestacional. Antecedentes familiares irrelevantes. As seis horas de vida iniciou quadro de cianose e dispneia, com reverséo apos
oxigenoterapia. Realizou ecografia transfontanelar por suspeita de hemorragia intracraniana que néo foi confirmada. A observagéo:
hidratada, FC 155 bpm, FR 60 cpm, temperatura 37,2°C, normotensa. Auscultagéo cardiopulmonar e palpagéo abdominal sem alteragoes.
Genitais femininos normais. Ao oitavo dia de vida diagnosticou-se um quadro de gastroenterite aguda, iniciando reposi¢éo hidrica
endovenosa com soro isotonico. Quatro dias depois, apesar de melhoria clinica, analiticamente tinha hiponatrémia (Na 125,9 mmol/L)
e hipercaliémia (K 7,73 mmol/L), alteragdes atribuidas a gastroenterite e com normalizac@o apds correcéo endovenosa. Ao 21° dia de
vida, ja sem sintomatologia gastrointestinal e 24h apds suspensdo da reposicao hidrica endovenosa, a gasimetria mantinha a
hiponatrémia (Na 128 mmol/L) e a hipercaliémia (K 6,59 mmol/L). Retomou correc@o hidroelectrolitica e foram colocadas as hipoteses
de Hiperplasia Congénita da Supra-renal ou Insuficiéncia Supra-renal. No vigésimo terceiro dia de vida realizou estudo laboratorial que
nao foi concordante com estas hipéteses: teste ACTH com cortisol sérico basal de 24 ug/dl, aos 30 minutos de 40ug/dl e aos 60 minutos
de 82 ug/dl; 17-0HP basal 5,4 ng/dl e aos 60 minutos 11,79 ng/dl. No contexto de teste de ACTH normal para a idade, colocou-se a
hipétese de Pseudohipoaldosteronismo, hipdtese suportada pelo valores elevados de renina e aldosterona, 5586 pU/ml (3,3-41) e 840
pg/ml (2-19), respectivamente. Registou-se reversao do desequilibrio iénico 48h apés instituicdo de reposi¢ao de sodio por via
endovenosa e resinas permutadoras de ides. O ionograma manteve-se normal com suplementag@o de NaCl por via oral (8g/dia) e
fludrocortisona 0,05mg/dia. Aos dois anos de vida suspendeu a terapéutica com NaCl mantendo-se assintomatica. O estudo genético
detectou em heterozigotia uma nova mutagéo no gene NR3C2, ou seja, uma mutagéo inactivadora do receptor mineralocorticoide,
confirmando o diagnéstico de Pseudohipoaldosteronismo tipo 1.

0 Pseudohipoaldosteronismo tipo 1 é uma causa rara de alteragées hidroelectroliticas. Pode afectar apenas o rim (autossémica
dominante) ou ter atingimento sistémico (autossémico recessivo). A forma autossémica dominante apresenta-se de forma menos grave,
respondendo a suplementagdo com sddio e melhorando nos primeiros anos de vida, permitindo a descontinuacéo da terapéutica. A
melhoria do quadro com o tempo provavelmente é resultado da maturagéo renal com aumento da reabsorgéo proximal de sddio.

C9  AvALIAGAO DO CONTROLO GLICEMICO EM DIABETICOS TIPO 1
COM SISTEMA DE INFUSAO SUBCUTANEA CONTINUA DE
INSULINA (SISCI)

Angela Pereira'?, Carla Garcez'? Angela Oliveira'?, Susana Carvalho'2, Sofia Martins'?, Olinda Marques'3, Ana Maria Antunes'2

1. Consulta de Diabetologia/Consulta de Grupo Endocrinolégico Pediatrico. 2. Servigo de Pediatria. 3. Servigo de Endocrinologia, Hospital de Braga.

Introducao: A insulinoterapia intensiva no tratamento da Diabetes Mellitus tipo 1 (DM1) em idade pediatrica correlaciona-se com
melhor controlo metabdlico e redugéo da incidéncia de complicaces. Para os centros de tratamento, um dos maiores desafios reside
na disponibilidade dos profissionais para 0 ensino e colocagéo do SISCI. Atualmente, em Braga, estes dispositivos séo colocados em
regime de Hospital de Dia durante 3 dias.

Objetivo: Caraterizar e avaliar a evolugdo do controlo metabdlico dos doentes com SISCI.
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Material e métodos: Estudo transversal analitico através da consulta dos processos clinicos dos doentes com SISCI seguidos no nosso
centro em 2014. Anélise estatistica com SPSS 22%, teste T student, nivel significancia p<0,05.

Resultados: Dos 99 diabéticos seguidos, 25 tém SISCI (idade atual 9,9+4,4anos (A)), 15 raparigas. A idade de diagndstico foi 5,5+2,8A
(min.-max. 1,4-11,3A), em seguimento ha 4,4+3A. Todos faziam mdltiplas administracdes de insulina (MAI).

0 1° SISCI foi colocado em Janeiro/2012 e, até ao momento, 18 dispositivos foram fornecidos pela Dire¢do Geral de Saude e 7 adquiridos
pelos pais. As principais indicagtes para colocacdo foram: idade <5A (40%), aquisic@o pelos pais (28%), mau controlo metabdlico
(28%). Idade média de colocacéo 8,6+4,2A (min.-max. 2-17,9A), com seguimento entre 0,6-2,5anos.

A dose diaria de insulina (DDI) no altimo ano com MAI vs SISCI nao variou significativamente (0,87+0,27U/Kg vs 0,89+0,25U/Kg; p
0,698). No ultimo ano com MAI a Hemoglobina A1c média (HbA1c) foi 8,7%, com diminuigdo significativa no 1° (7,7%; p<0,001) e 2°
anos com SISCI (8%; p 0,001). A variagéo da HbA1c entre 0 1° e 2° anos ndo foi significativa (p0,243). Complicagbes com SISCI: 1
hipoglicemia e 2 infe¢des cutaneas no local do catéter.

Conclusao: Os resultados comprovam a eficacia na melhoria do controlo glicémico e seguranca do SISCI, com redugao significativa
da HbA1c no 1°ano e que se manteve no 2° ano, sem aumento da DDI ou de complicagbes graves. Apesar de ser um desafio, o SISCI
pode ser benéfico para o controlo metabdlico em todas as idades, sendo necessario uma maior disponibilidade de bombas e de
profissionais para este tipo de tratamento da DM1.

Ci O DIABETES MELLITUS TIPO 1: A REALIDADE DA CONSULTA
DE DIABETOLOGIA PEDIATRICA

Carla Garcez'?, Angela Pereira'2, Angela Oliveira'2, Sofia Martins'2, Susana Carvalho'?, Olinda Marques'?, Ana Maria Antunes'2

1. Consulta de Diabetologia/Consulta de Grupo Endocrinolégico Pedidtrico. 2. Servigo de Pediatria. 3. Servigo de Endocrinologia; Hospital de Braga.

Introducao: A Diabetes Mellitus (DM) tipo 1 é uma das doencas cronicas mais comuns na infancia e adolescéncia. Resulta da destruicdo
das células beta pancredticas, condicionando défice de insulina. A sua etiologia é ainda indeterminada. Tem-se assistido a uma incidéncia
crescente desta patologia o que impde um maior investimento nos cuidados.

Objetivo: Caraterizar os doentes seguidos na Consulta de Diabetologia Pediatrica do nosso centro.

Métodos: Estudo descritivo e retrospetivo através da consulta dos processos clinicos dos diabéticos tipo 1 com idade e 21 anos,
seguidos na consulta de Diabetologia Pediatrica até Julho de 2014.

Resultados: Sao seguidos no nosso centro 116 doentes (61 raparigas — 52.6%), com idade atual entre 3 e 21 anos (média
13,3+4,9ano0s). 0 nimero de novos casos por ano variou entre 1 em 2001 e 20 em 2010 (média de 7 casos por ano). A idade ao
diagnéstico foi em média de 8,2+4 anos (minimo 17meses-maximo 17anos). Os doentes sao seguidos em média ha 5,3 anos (minimo
3meses-maximo 14anos).

Relativamente a sintomatologia na apresentacéao da doenca foi mais frequente a politiria (78%), a polidipsia (77%) e 0 emagrecimento
(58%), a evoluir em média ha 2,7+2 semanas. Apresentaram-se com cetoacidose (CA) 47 doentes (40,5%): destes 23 (48,9%) com CA
ligeira, 14 (29,8%) com CA moderada e 9 (19,1%) com CA grave. Ao diagndstico a hemoglobina glicada A1c (HbA1c) foi em média de
11,0+2,3%. Havia histdria familiar positiva para DM tipo 1 em 17% dos casos e de DM tipo 2 em 40% dos casos. Comorbilidades
associadas: humor depressivo (n=4); tiroidite eutiroideia (n=3); doenca de Graves (n=2); nefropatia refluxo (n=1), hipotiroidismo primario
(n=1). Todos iniciaram terapéutica com multiplas administracdes de insulina. Atualmente, 26 (22.4%) estdo com sistema de infuséo
subcutanea continua de insulina e 3 com esquema alternativo. No que respeita ao controlo metabdlico, 29 (25%) tém HbA1c média
atual <7,5%, 57 (49%) HbA1c =7,5 e <9% e 30 (26%) HbA1c >9%. Em termos de complicacdes agudas da doenca verificamos 27
casos de hipoglicemia com necessidade de vigilancia de curta duragao no servigo de urgéncia (25 doentes, 4 convulsdes) e 19 casos
de CA (14 doentes). Relativamente a complicaces cronicas existem 5 casos de microalbumindria elevada e 6 com sindrome de Mauriac.

Conclusao: Verifica-se aumento do niimero anual de casos de DM tipo 1 (maior em 2010), havendo na apresentagéo poucos casos de
acidose grave. O controlo metabdlico ainda se encontra fora dos objetivos definidos pela American Diabetes Association, estando
incluidos neste grupo adolescentes com ma adeséo terapéutica, que repetem complicagdes agudas e obrigam a esquemas terapéuticos
alternativos. A DM tipo 1 é uma doenca crénica com dificil adeséo ao tratamento, pelo que se torna necessario desenvolver e implementar
estratégias que proporcionem um melhor controlo metabdlico, principalmente na adolescéncia.
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Ci { MATURITY ONSET DIABETES OF THE YOUNG EM IDADE
PEDIATRICA: CARACTERIZAGAO DE UMA AMOSTRA

Carla Ferreira', Helena Ferreira', Marta Alves’, Filipa Correia?, Carla Meireles?

1. Interna do Servigo de Pediatria do CHAA - Guimaraes; 2. Assistente Hospitalar do Servigo de Pediatria do CHAA - Guimaraes.

Introducdo: Estima-se que aproximadamente 5% dos casos classificados como diabetes mellitus (DM) tipo 2 e 10% dos DM tipo 1
sejam, na verdade, uma forma de diabetes monogénica - Maturity Onset Diabetes of the Young (MODY). Trata-se de um tipo de DM
resultante de uma mutacéo num dos genes reguladores da célula beta, estando atualmente identificados mais de 5 subtipos. O correto
diagnostico destes casos implica confirmagao genética e é essencial para a orientacéo clinica adequada dos doentes, uma vez que o
subtipo diagnosticado influéncia o tratamento a instituir, assim como o prognéstico. Foram objetivos dos autores avaliar as caracteristicas
clinico-laboratoriais e moleculares das criancas e adolescentes com diagnostico de MODY, assim como verificar o tratamento instituido
e a evolugao clinica associada.

Métodos: Foi realizado um estudo de base hospitalar, descritivo e transversal, que incluiu todas as criangas e adolescentes, com
diagndstico de MODY, seguidas na consulta de Pediatria doencas enddcrinas do CHAA - Guimaraes. Para tratamento estatistico utilizou-se
0 SPSS® (versdo 21).

Resultados: Atualmente estdo a ser orientados na consulta 6 doentes com diagnéstico de MODY, o que corresponde a 9% dos casos
de diabetes. A idade média dos doentes é de 12 anos (8-16 anos), todos do sexo masculino.

A maioria foi orientada para a consulta pelo médico assistente, por hiperglicemia em jejum detetada incidentalmente. Nao existiam
antecedentes pessoais relevantes nomeadamente, alteracdes glicémicas detetadas no periodo neonatal ou malformacoes associadas
e todos nasceram com peso adequado a idade gestacional (AIG) .

Antecedentes familiares sugestivos MODY estavam presentes em metade dos casos.

A data da orientagdo para a consulta, apenas 1 caso referia sintomas de hiperglicemia e em nenhum foi objetivado excesso de
peso/obesidade ou sinais de insulinorresisténcia.

No estudo analitico realizado, todos tinham anticorpos anti-ilhéus pancreaticos (ICA) e anti-descarboxilase do acido glutamico (GAD)
negativos e metade apresentava valores de péptido ¢ diminuido (<0,9 ng/mL). A HbA1C média inicial foi 6,14% (5,4-6,7%), a prova de
tolerancia oral (PTGO) efetuada em 2 casos, positiva num caso. O estudo genético permitiu identificar cinco casos de MODY2, num
mutacdo de GCK foi negativa.

0 tempo médio de seguimento na consulta foi de 3 aos e no que toca ao controlo glicémico referente aos Ultimos 3 meses, todos 0s
doentes negavam sintomas de hiperglicemia e apenas dois casos tinham hiperglicemias em jejum em mais de 75% das medigdes. A
HbA1c média dos ultimos 3 meses foi 5,97%. Nenhum doente apresentava dislipidemia, sinais de insulinorresisténcia, hipertensao
arterial ou glicosuria.

Em nenhum foi instituida terapéutica farmacoldgica, tendo a maioria aderido a estilos de vida saudaveis. Nao foram identificadas
complicaces micro e/ou macrovasculares.

0 estudo familiar foi realizado em 1 caso, tendo sido identificada a mesma mutagéo.

Conclusao: 0 correto diagndstico de MODY é de extrema importancia, uma vez que s assim € possivel prever a evolugao clinica,
assim como instituir o tratamento adequado, de forma a melhorar o progndstico destes doentes. E também essencial ndo descurar o
componente genético, o que implica a realizacéo de rastreio aos familiares.

Palavras Chave: diabetes mellitus, MODY, crianga/adolescente.
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C 12 QuUANDO VARIAS DOENGAS AUTO-IMUNES SE ASSOCIAM
NO MESMO DOENTE - um CASO DE SiINDROME POLIGLANDULAR
AUTO-IMUNE DO TIPO IIl EM IDADE PEDIATRICA

Maria Teresa Pereira’, Maria Joao Oliveira?, Esmeralda Cleto®, Rosa Lima®, Teresa Borges?

1. Servico de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo. 2. Servico de Pediatria-Endocrinologia. 3. Servico de Pediatria-Hematologia. 4. Servico de Pediatria-
Gastroenterologia.

Introducao: Os Sindromes Poliglandulares Auto-Imunes (SPAI) caracterizam-se pela associagéo de, pelo menos, duas endocrinopatias
auto-imunes. O SPAI tipo Il define-se pela presenca de tiroidite auto-imune associada a outra(s) doenca(s)s auto-imune(s), na auséncia
de envolvimento adrenocortical. Tipicamente descrito nos adultos, a sua prevaléncia na populacéo pediatrica é desconhecida.

Caso clinico: Adolescente de 16 anos, com histdria de anemia ferripriva diagnosticada aos 4 anos de idade, de etiologia nao clarificada
e com adequada resposta a terapéutica parentérica com ferro. Suplementada com levotiroxina sodica na dose de 100 pg/dia desde a
mesma altura por alteragtes nao designadas da funcéo tiroideia, com posterior confirmagcéo da presenca de auto-imunidade da tirdide.
Enviada a consulta de Hematologia Pediatrica por anemia grave (Hb 6,0 g/dL, VGM 56,4 fL, HGM 13,3 pg) com ferropenia, detetada em
analises realizadas por queixas de astenia progressiva e gonalgias. Suspeita analitica de gastrite auto-imune (gastrinemia 2103 pg/mL
(N:13-115), anticorpos anti-célula parietal gastrica positivos, confirmada histologicamente por EDA. Medicada com sulfato ferroso, com
excelente resposta e resolucdo da anemia. Restante estudo de auto-imunidade normal, nomeadamente anticorpos anti-transglutaminase
e anti-supra-renal negativos. Seis meses depois, inicio de polidipsia e politria com documentacéo de hiperglicemia (glicemia capilar
ocasional 380 mg/dL) e cetondria (sem acidose), compativel com o diagnostico de diabetes mellitus tipo 1 inaugural. Apresentava
HbA1c 10,4%, peptideo C 1,48 ng/mL (N:1,1-4,4), anticorpos anti-ICA 21,3 (N:<0,70) e anticorpos anti-GAD 40 (N:<1,45). Iniciada
insulinoterapia funcional — DDT 55,5U (0,74U/Kg/dia), com bom controlo glicémico.

Discussao: Este caso ilustra a agregagao e sucesséo de varias doengas auto-imunes que podem ocorrer sequencialmente no mesmo
doente, neste caso particular durante as primeiras duas décadas de vida, com a primeira manifestacéo a ocorrer antes dos 5 anos de
idade. A associacao destas trés entidades - anemia perniciosa, tiroidite de Hashimoto e DM tipo 1 - aponta para o diagnéstico especifico
de SPAI tipo Ill, raramente descrito em criancas. Nestes casos, 0s clinicos devem estar alertados para a importancia de um rastreio
sistematizado de auto-imunidade, inclusive na auséncia de sintomas orientadores.
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C 13 CARACTERIZAGAO DE UMA AMOSTRA DE CRIANGAS
COM BAIXA ESTATURA DURANTE UM PERIODO DE 10 ANOS

Maria Teresa Pereira', Fabio Barroso?, Maria Joao Oliveira?, Maria Helena Cardoso', Teresa Borges?

1. Servico de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo. 2. Servico de Pediatria-Endocrinologia. Centro Hospitalar do Porto.

Introducao: A baixa estatura constitui um dos principais motivos de referenciagdo para as consultas de Endocrinolgia Pediatrica. Muitos
trabalhos tém-se debrugado sobre a avaliagdo diagnostica destas criangas e recomendado protocolos de investigagdo uniformizados.

Objetivos: Caracterizacdo demografica e clinica de uma amostra de criangas com critérios auxoldgicos de baixa estatura (score Z de
estatura <-2 desvios-padrao (DP) da média da populacéo de referéncia para a mesma idade e sexo); avaliagao da investigacéo e
diagndsticos realizados.

Métodos: Foram analisados retrospetivamente os processos clinicos das criangas referenciadas a consulta de Endocrinologia Pediatrica
do Centro Hospitalar do Porto por baixa estatura, no periodo compreedido entre 2004-2014. Foram incluidas na analise variaveis
demogréficas, auxoldgicas, clinicas, laboratoriais e radiologicas. Foram excluidas criancas com SDS de estatura > -2 DP e idade inferior
a 3 anos na altura da referenciagao.

Resultados: Do total de criancas avaliadas (n=246), 121 (49,2%) cumpriam os critérios elegiveis para o estudo (estatura SDS <-2
DP); 61,2% eram do género masculino, com uma idade decimal mediana na altura da referenciacao de 12,1 anos (3,2-17,6; min-max).
24,8% das criancas apresentavam algum tipo de comorbilidade associada e 11,6% encontravam-se sob medicacao (farmacos
estimulantes do sistema nervoso central e/ou corticoterapia sistémica ou inalada). Na avaliagdo auxoldgica inicial, apresentavam um
SDS de estatura, em média, de -2,66+0,01 (-2,01,-5,14; min-max), 25% com um SDS da estatura <-3; SDS médio da estatura-alvo
de -1,26+0,88 (-3,3, 1,96; min-max); percentil IMC compreendido entre <1 e 99,93. 55,4% eram pré-plberes. Em relacdo a investigacéo
realizada, 82% realizaram algum tipo de estudo analitico, 35,5% provas dindmicas de estimulago de hormona de crescimento, 85,1%
radiografia da idade 6ssea e 37,2% cariotipo de sangue periférico. Os diagnosticos foram de atraso constitucional do crescimento e da
maturacéo em 20,7% (n=25), baixa estatura idiopatica em 17,4% (n=21), baixa estatura familiar em 14% (n=17), défice de hormona
de crescimento em 11,6% (n=14). Verificou-se que 15 criangas (12,4%) correspondiam a pequenos para a idade gestacional sem
recuperagdo/com recuperacao parcial da baixa estatura. Cinco doentes apresentavam doenca cronica associada (doenca renal cronica
ou anemia ferripriva). 0 tempo mediano de seguimento foi de 649 dias (0-3578; min-max).

Comentarios: Na avaliagdo de criangas com baixa estatura devem ser considerados e integrados multiplos fatores, nomeadamente
sintomas e comorbilidades, critérios auxoldgicos, estado nutricional e exames laboratoriais, radioldgicos e genéticos. Os resultados
desta casuistica estdo de acordo com a literatura mostrando maior frequéncia das variantes do normal de atraso do crescimento e
maturacdo e baixa estatura idiopatica. Real¢a-se a importancia da criteriosa avaliagdo e seguimento destas criangas por clinicos
experientes na érea.

Ci14 ADOGAO DAS CURVAS DA OMS NO PROGRAMA NACIONAL
DE SAUDE INFANTIL E JUVENIL: CONSEQUENCIAS NA AVALIAGAO
DO EXCESSO DE PESO E DA OBESIDADE

Carlos Vasconcelos, Catarina Roque, Catarina Moniz

Servico de Endocrinologia, Hospital de Egas Moniz, CHLO,EPE

Introducéo: Com o Programa Nacional de Saude Infantil e Juvenil, em 2013, foram adotadas as curvas da 0.M.S. (WHO Child Growth
Standards, de 2006 — para as criangas até aos 5 anos, e WHO Growth Reference 2007 — dos 5 aos 19 anos, em substitui¢do das Curvas
do C.D.C. Com as Curvas do C.D.C., dos 2 aos 19 anos de idade, o Excesso de Peso é definido por IMC = percentil 85 e < percentil 95,
e com as Curvas da 0.M.S. por IMC = + 1 desvio-padrdo e < + 2 desvios-padrdo, para a idade e sexo. A Obesidade ¢ definida por IMC
= percentil 95 nas Curvas do C.D.C., e por IMC = 2 desvios-padrao nas Curvas da 0.M.S.
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Objectivo: Comparar as Curvas da 0.M.S. com as Curvas do C.D.C., no diagnostico de Excesso de Peso e de Obesidade, nas criangas
e adolescentes.

Resultados: Até aos 5 anos (WHO Child Growth Standards versus C.D.C.), ocorre um sobrediagnostico da Obesidade até aos 32 meses
e um subdiagnostico até aos 60 meses, em ambos 0s sexos. Em relagao ao diagndstico de Excesso de Peso, é sobrestimado nas curvas
da 0.M.S., com diferenca maxima aos 2 anos (em ambos 0s Sex0s), que se atenua depois e se inverte mesmo apds 0s 49 meses no
sexo feminino, mas que se mantém no sexo masculino.

Apos os 5 anos (WHO Growth Reference versus C.D.C.), o subdiagndstico de Obesidade mantém-se até aos 77 meses no sexo masculino
e até aos 92 meses no sexo feminino, havendo depois um periodo de sobrediagndstico (maximo entre os 120 e 136 meses no sexo
masculino, e entre 0s 112 e os 140 meses no sexo feminino) até aos 172 meses no sexo masculino e aos 158 meses no sexo feminino,
seguindo-se novo periodo de subdiagnostico. Este atinge um maximo entre os 190 e os 214 meses no sexo masculino, anulando-se
depois até aos 18 anos. No sexo feminino, apés um maximo de subdiagnéstico dos 172 aos 184 meses, as diferencas atenuam-se,
anulam-se pelos 190 a 194 meses, e invertem-se apds, havendo a partir dai um sobrediagnostico que se acentua até um maximo de
1,27 Kg/m2 aos 18 anos. Exceto no periodo dos 60 aos 68-72 meses, apenas no sexo feminino, em que ocorre um subdiagnostico
pouco significativo de Excesso de Peso, as WHO Growth Reference sobrediagnosticam o Excesso de Peso, e sobretudo ap6s os 8 anos,
com diferengas entre as Curvas de 0,5 a 1,1 Kg/m2.

Conclusdes: Estas diferencas entre as Curvas tém implicagdes na avaliagdo da prevaléncia da Obesidade e Excesso de Peso, variaveis
de acordo com a idade e sexo da crianga ou adolescente, e na abordagem e no seguimento clinico destas situagoes.

C 15 siNDROME MEN2A:
IMPORTANCIA DO DIAGNOSTICO PRECOCE

Vera Baptista', Iris Maia', Cristiana Couto’, Ana P. Santos?, I. Torres?, Armando Pinto’

1. Servico de Pediatria do Instituto Portugués de Oncologia do Porto Francisco Gentil. 2. Servigo de Endocrinologia do Instituto Portugués de Oncologia do Porto
Francisco Gentil.

Introducao: O sindrome de neoplasias enddcrinas multiplas tipo 2 (MEN2) é um distdrbio hereditario autossémico dominante causado
por uma mutagao do proto oncogene RET. Existem 3 formas clinicas, das quais a mais comum & o tipo 2A. Este, manifesta-se pela
triade carcinoma medular da tirdide (CMT), feocromocitoma (Feo) e hiperparatiroidismo primario (HPP). O inicio da doenga é geralmente
entre 0s 5 e 25 anos, sendo o CMT a primeira manifestagao.

Descrigcao do caso: Crianca de 3 anos, género feminino, com antecedentes pessoais irrelevantes. Mae com antecedentes de carcinoma
medular da tiride e feocromocitoma, tratados cirurgicamente. O estudo genético efetuado, mostrou ser portadora de mutacao
germinativa do gene RET, pelo que os seus filhos foram orientados para consulta de Genética do IPO, tendo sido detetada a mutagéo
na filha. A crianga foi orientada para consulta de Pediatria. Aquando da primeira observagao apresentava bom estado geral, com tirdide
palpavel, com lobo esquerdo de dimensées aumentadas, com multiplos ganglios infra centimétricos cervicais anteriores, mais a
esquerda. Analiticamente tinha bioquimica normal, com TSH aumentada (8,83 uUl/ml) e calcitonina aumentada (25,7 pg/ml). A ecografia
mostrou nodulos da tiréide.

Foi decidido efetuar tiroidectomia total, com esvaziamento ganglionar. O resultado anatomo-patoldgico da peca revelou “...
microcarcinomas medulares com dimensdes inferiores a 1 mm, dispersos pelo parénquima de ambos os lobos. Os ganglios linfaticos
ndo apresentavam metastases.”

Atualmente esta bem, medicada com levotiroxina e mantendo vigilancia nas consultas de Pediatria e Endocrinologia.

Conclusoes: Os autores pretendem com este caso alertar para a existéncia destas sindromes, e da importancia de orientar a
descendéncia do caso index para uma consulta de Genética. A identificacdo precoce dos portadores € a sua orientagdo precoce para
a consulta de Pediatria Oncoldgica é fulcral para minimizar o impacto deste diagnostico.

No nosso caso, a doente apresentava uma mutagao de risco C (Cys634Arg do gene RET), de acordo com a American Thyroid Association,
tinha tiréide palpavel, com alteracdes ecograficas e aumento dos niveis de calcitonina, o que levou a que fosse realizada tiroidectomia
aos 3 anos. A confirmagéo da existéncia de carcinoma medular da tiréide nesta doente, vem realgar a importancia da identificagéo e
vigilancia destas criancas.
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C 1 6 RECEM-NASCIDOS DE MAES COM DOENGA DE GRAVES
- CASUISTICA DE 14 ANOS

Manica Jerénimo, Luisa Martins, Rita Coutinho, Rita Cardoso, Isabel Dinis, Alice Mirante

Unidade de Endocrinologia e Diabetologia Pediatrica, Hospital Pediatrico de Coimbra, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra

Introducao: A doenca de Graves (DG) é a causa mais comum de hipertiroidismo na mulher em idade fértil e pode causar hipertiroidismo
ou hipotiroidismo fetal e/ou neonatal. Carateriza-se pela presenca de anticorpos que estimulam os recetores da tirotropina (TRADs) e
que podem atravessar a placenta. Este trabalho tem como objetivo caracterizar os recém-nascidos (RN) de mae com DG referenciados
a consulta de Endocrinologia Pediatrica de um hospital central.

Métodos: Consultaram-se os processos dos RN de mae com DG acompanhados na consulta de Endocrinologia nos dltimos 14 anos.
Analisaram-se: funcdo tiroideia e tratamento na gravidez, dados perinatais, funcéo tiroideia e tratamento do RN.

Resultados: Foram acompanhados 20 RN, correspondentes a 18 maes com DG, com predominio do género feminino (55%). A idade
gestacional mediana foi de 38 semanas, com trés casos de prematuridade (35 e 36 semanas), sendo 35% primeiras gestagoes. O peso
médio de nascimento foi 2778,5g (+437,6), com um caso de restricao de crescimento intrauterino (RCIU). Uma gravidez foi complicada
de pré-eclampsia e em 2 casos as ecografias pré-natais apresentavam alteragoes (hipertrofia da tiroide, oligopdmnios e RCIU). A DG foi
diagnosticada, em média, 3,1 anos antes do parto. Em 4 casos a mae havia realizado tratamento definitivo com iodo radioativo. Cinco
gravidas apresentavam TRAB'’s elevados no 3°trimestre (3T) (>1 UI/L; maximo: 40 UI/L), das quais quatro realizaram tratamento com
antitiroideus no 3T.

Trés RN apresentaram hipertiroidismo e 4 hipotiroidismo, e em todos as maes apresentaram TRAB's elevados no 3T. Dos RN com
hipotiroidismo, metade realizou tratamento com tiroxina. Dos que tinham hipertiroidismo, um foi medicado com metimazol durante 4
meses, tratando-se do Unico caso com clinica de hipertiroidismo.

Discussao: Verificou-se uma percentagem significativa de RN com alteracao da funcao tiroideia, sempre em contexto de inadequado
controlo da DG (elevacdo de TRAB's no 3T). Deste modo, é necessario 0 adequado controlo da DG durante a gravidez e é fundamental
um protocolo de seguimento do RN no periodo fetal e neonatal.

C 17 0IMPACTO DA SAZONALIDADE DA DOENCA DE GRAVES
PEDIATRICA

Nunes da Silva, T.; Dias Pereira, B.; Vara Luiz, H.; Matos, A.C.; Cordeiro, M.C.; Raimundo, L.; Portugal, J.

Departamento de Endocrinologia Hospital Garcia de Orta (HGO), E.P.E., Aimada

Introducdo: Varios estudos internacionais sugeriram uma assimetria estatisticamente significativa nos padrdes de nascimento de
diferentes patologias autoimunes (ex: Diabetes tipo 1 e Esclerose Multipla) face a populacéo geral. Apesar de escassos estudos realizados
na populagdo adulta com Doenca de Graves, esta relagdo ndo foi ainda estudada na Doenca de Graves pediatrica (DGP), principalmente
usando um estudo multicéntrico/ amostra de base nacional.
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Objectivos: Analisar o impacto da sazonalidade (més de nascimento) no desenvolvimento posterior de DGP em Portugal.

Amostra e métodos: Um estudo multicéntrico realizado em 2013 pela Sociedade Portuguesa de Endocrinologia e Diabetes Pediatrica
(SPEDP) registou os casos de DGP (0-18 anos) em Portugal com nivel de cobertura elevado (taxa de resposta > 77% dos centros
existentes). A data de Dezembro de 2012 encontravam-se registados 151 casos de DGP. Foi comparado a distribui¢do dos meses de
nascimento dos casos de DGP com a distribui¢éo dos nascimentos em Portugal nesse mesmo periodo (dados colhidos do Instituto
Nacional de Estatistica). Dado que a idade média do diagnostico no estudo foi de 11 anos, apenas 0s casos nascidos antes de 2001
foram incluidos para compensar a possibilidade de subdiagndstico. A analise estatistica foi efectuada com o software STATA versdo
12. 0 impacto da sazonalidade na DGP foi avaliada através do método de Walter and Elwood dado que este tém
em conta a populagdo em risco.
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Resultados: Foram incluidos 125 casos de DGP nascidos entre 1983 e 2001. Destes 94 casos eram do sexo feminino (75%). Durante
o periodo do estudo registaram-se nascimentos em Portugal dos quais 49 % eram do sexo feminino. O numero de nascimentos com
DGP representou 0,006% da populagdo total.

Entre 0s 125 casos a percentagem dos nascimentos observados em relagdo aos esperados nao diferiu ao longos dos meses (p = 0,77).
Observou-se um excesso nao significativo (NS) de casos entre Janeiro- Fevereiro, Abril-Maio e Agosto-Outubro e uma diminuigdo NS
nos meses de Junho-Julho. O risco relativo entre Outubro e Junho foi de 2,1.

Conclusoes: Este foi o primeiro estudo realizado que analisou o impacto da sazonalidade na incidéncia de DGP baseado numa amostra
multicéntrica/nacional. Apesar de um aumento NS de DGP nos nascimentos ocorridos na Primavera e Outono, ndo foi observado um
impacto estatisticamente significativo do més de nascimento no desenvolvimento da DGP.

0Os autores agradecem a cedéncia dos dados e todo o apoio disponibilizado, imprescindiveis para a realizagao deste trabalho.

Ci 8 DURA(;I"\O DO TRATAMENTO COM ANTI TIROIDEUS
DE SINTESE: QUAL A IMPORTANCIA PARA A EVOLUGAO DO
TRATAMENTO DA DOENGA DE GRAVES?

Sociedade Portuguesa de Endocrinologia e Diabetologia Pediatrica (SPEDP): Antunes, A; Marques, 0; Oliveira, MJ; Espada, F;
Guimaraes, J. e Grupo Multicéntrico Portugués: Mirante, A; Monteiro, A; Vasconcelos, A; Meireles, C; Brandao, C; Galo, E; Fernandes,
I; Anselmo, J; Lopes, L; Sampaio, L; Fonseca, M; Almeida, M; Ferreira, M; Anselmo, M; Campos, R.A; Bernardo, T; Borges, T; Pratas, S;
Sousa, S; Silva, T; Leite, V.

Introducéo e Objetivos: Em 2011 a ATA e a AACE publicaram guidelines para a avaliagéo e tratamento da Doenca de Graves (DG) na
crianga e adolescente, privilegiando uma terapéutica definitiva mais precoce. No entanto, este assunto permanece controverso. Varios
grupos continuam a favorecer o tratamento prolongado com anti tiroideus, nomeadamente na Franga e Jap&o. A SPEDP realizou entre
maio e agosto de 2013 o primeiro levantamento nacional sobre tratamento da Doenga de Graves (DG) em idade pediatrica na populagéo
portuguesa, Procedemos a avaliagao do efeito da duragéo do tratamento com anti tiroideus de sintese (ATS) na evolugéo da DG.

Métodos: Utilizamos os dados do questionario, colhidos retrospetivamente, que foi distribuido por todos os servigos de pediatria e
endocrinologia que seguem criangas e adolescentes com DG com idade inferior a 18 anos e com um tempo minimo de seguimento de
6 meses. Para a andlise estatistica usamos Excell® and SPSS®, Teste de Kruskal-Wallis, correlacdo de Spearman e um nivel de
significancia de 5%.

Resultados: Dos 87 servigos contactados, 67 responderam, mas apenas 25 seguiam na consulta este tipo de patologia. Identificamos
152 doentes, 76% sexo feminino, idade média ao diagnostico 11.7 anos (3-18). Todos foram tratados inicialmente com ATS, duragéo
média de tratamento de 32,3 meses (3-245). Evolucdo: 39,4%(n=60) doentes mantém-se em tratamento médico e 60.6% (n=92)
terminaram 1° curso de ATS. Nestes, encontramos 3 tipos de resultados: Grupo Remissdo sem recidiva 25,6% (n=39); Grupo Remissao
com recidiva 17,1% (n=26) e Grupo Sem remisséo 17,7 % (n=27). No grupo total que terminou 1° curso de ATS, avaliamos a relagéo
entre a duracéo do tratamento e o desfecho do mesmo. Dividimos a amostra (n=92) em 3 grupos: <2 anos, 2-5 anos e >5 anos de
tratamento com ATS e comparamos estes periodos de tratamento entre os 3 grupos de resultados. Nao foram encontradas diferencas
significativas entre os 3 grupos (Remissdo sem recidiva, Remisséo com recidiva e Sem remissdo) quando comparados os diferentes
periodos de tratamento. No grupo Remisséo sem recidiva encontramos diferenca estatistica significativa positiva entre o tempo de
duracéo do tratamento com ATS e a entrada em remissao.

Conclusao: Os ATS foram a 1.2 escolha terapéutica em todos os doentes; apesar dum tempo de tratamento prolongado, s6 25% dos
doentes entraram em remissao e nao recidivaram. Prolongar o tempo de tratamento para além dos 2 anos foi significativo para o grupo
que entrou em remissdo e ndo recidivou, mas ndo parece ser fator preditivo de remissdo da doenca. Estes dados refletem as
controvérsias existentes na literatura e a necessidade de estudos prospetivos multicéntricos.
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