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22 NOV 2018 | 16:30 H | comunicações orais sobre puberdade�
Moderadores: Joana Simões Pereira e Brígida Robalo 

DEFICIÊNCIA DE HORMONA DE CRESCIMENTO:  
IMPORTÂNCIA DO DIAGNÓSTICO E TRATAMENTO PRECOCES
Bernardo Marques1, Sónia Madeira Gomes2, Joana Serra Caetano3, Rita Cardoso3, Isabel Dinis3, Alice Mirante3, Ana Laura Fitas2, 
Catarina Diamantino2, Catarina Limbert2, Rosa Pina2, Lurdes Lopes2

1 Serviço de Endocrinologia, Instituto Português de Oncologia de Coimbra FG, EPE; 2 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Hospital D. Estefânia, Centro Hospitalar e Universitário de Lisboa 
Central, EPE; 3 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, EPE

Introdução: O tratamento com hormona de crescimento (HC) é seguro e melhorou muito a abordagem de crianças e adolescentes com 
deficiência de hormona de crescimento (DHC). Alguns estudos demonstram que a maior parte do aumento estatural associado ao tratamento com 
HC ocorre em idade pré-pubertária. O objetivo do nosso estudo foi avaliar o efeito da idade no início do tratamento e a sua duração, na estatura 
final, em crianças com défice isolado de HC ou com défices hipofisários múltiplos.

métodos: Foi realizado um estudo retrospetivo e comparativo de 92 doentes que completaram o tratamento com HC em dois centros terciários 
do país. Os parâmetros avaliados incluíram sexo, diagnóstico, estatura alvo familiar (EAF), estatura no início e final do tratamento e duração 
do tratamento durante a pré-puberdade. Aquando o início do tratamento, crianças do sexo feminino com <10 anos e do sexo masculino com 
<11 anos (grupo 1; n = 42) foram comparados com crianças do sexo feminino com ≥10 anos e do sexo masculino com ≥11 (grupo 2, n = 50 
pacientes). A análise estatística foi realizada usando os testes-t para amostras emparelhadas e para amostras independentes.

RESULTADOS: A maioria dos doentes foram diagnosticados com défice isolado de HC (n = 66; 72%) e eram do sexo masculino (n = 60; 65%). 
A idade média no início do tratamento foi de 10,1 ± 4,5 anos (grupo 1 - 5,9 ± 3,3 vs grupo 2 - 13,4 ± 1,6; p <0,001) e a duração média 
do tratamento foi de 6,2 ± 3,9 anos (grupo 1 - 9,3 ± 2,8 vs grupo 2 - 3,7 ± 1,4; p <0,001). Os doentes do grupo 1 tiveram mais anos de 
tratamento em idade pré-pubertária (6,3 ± 3,1 vs 0,37 ± 0,5; p <0,001). No início do tratamento, a média do desvio padrão da estatura (SDS) 
foi semelhante em ambos os grupos [-2,8 ± 1,7 SDS vs -2,9 ± 0,8 SDS; p = 0,624), mas no final do tratamento foi superior no grupo 1 (−1 
± 1,2 SDS vs −1,5 ± 0,7 SDS; p = 0,012]. Verificou-se maior ganho estatural (DESDS) no grupo 1 no final do tratamento (+ 1,8 ± 2,1 SDS ), 
em comparação com o grupo 2 (+ 1,4 ± 0,8 SDS); p = 0,02), assim como menor diferença entre a estatura final (SDS) e a EAF (SDS) (grupo 1 
+0,2 ± 1,5 vs grupo 2 -0,7 ± 1; p = 0,009).

Discussão: Os nossos resultados demonstram que, nesta coorte de crianças portuguesas com DHC, uma idade mais jovem no início do 
tratamento associa-se a uma estatura superior no final do tratamento, salientando-se a necessidade de diagnóstico e tratamento precoces.

SÍNDROME DE TURNER: IMPACTO DO TRATAMENTO COM HORMONA 
DE CRESCIMENTO NA ESTATURA FINAL 
Rute Baeta Baptista1, Joana Matias2, Rita Barreira3, Ana Laura Fitas4, Catarina Diamantino4, Catarina Limbert4, Rosa Pina4, Lurdes 
Lopes4

1 Pediatria Médica do Hospital de Dona Estefânia; Área da Mulher, Criança e Adolescente; Centro Hospitalar Universitário de Lisboa Central; 2 Serviço de Pediatria, Hospital Garcia de Orta E.P.E.; 
3 Serviço de Pediatria, Hospital de São Francisco Xavier, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental; 4 Unidade de Endocrinologia Pediátrica do Hospital de Dona Estefânia; Área da Mulher, Criança e 
Adolescente; Centro Hospitalar Universitário de Lisboa Central.

Introdução: A baixa estatura é a característica fenotípica mais frequente da Síndrome de Turner. O tratamento com hormona de crescimento 
(HC) visa, entre outros objetivos, potenciar a estatura final. Vários estudos documentaram que o tratamento com HC aumenta a velocidade de 
crescimento, sobretudo no primeiro ano de tratamento. No entanto, existem poucos estudos com tempo de seguimento suficiente para avaliar o 
impacto do tratamento com HC na estatura final.

Objetivo: Avaliar o impacto do tratamento com HC na estatura final de uma coorte de raparigas com Síndrome de Turner.

Métodos: Estudo retrospetivo de uma série de casos de Síndrome de Turner que completaram tratamento com HC e mantiveram seguimento 
até à estatura final, numa Unidade de Endocrinologia Pediátrica de um hospital de nível III. As variáveis contínuas são apresentadas em mediana 
e variação interquartil (P25-75). Usámos o teste de Mann-Whitney ou o teste de qui-quadrado para as comparações entre subgrupos, conforme 
apropriado. A comparação intra-individual dos parâmetros auxológicos foi estudada usando o teste de Wilcoxon signed-rank. Análise estatística 
efetuada em STATA, 14.2.

Resultados: Foram incluídas 25 raparigas, das quais 10 (40%) apresentavam monossomia do X. A mediana da idade cronológica no início do 
tratamento com HC foi 8,4 anos (P25-75: 5,4–4,9) e da idade óssea foi 6,0 anos (P25-75: 5,4–4,9). A mediana da duração do tratamento com HC 
foi 6,1 anos (P25-75: 4,7 – 8,5). A puberdade ocorreu espontaneamente em oito casos aos 12,1 anos (P25-75: 11,3-12,8), tendo sido induzida 
nos restantes dezassete casos pelos 12,8 anos (P25-75: 12,0-13,0). No final do primeiro ano de tratamento, assistiu-se a uma aceleração da 
velocidade de crescimento de +2,9 cm/ano em relação à velocidade de crescimento no ano anterior ao início do tratamento (P25-75: 1.21–3.80; 
P<0,001). A estatura final foi 146,0 cm (P25-75: 141,7-148,8), correspondendo ao z-score de +1,33 (P25-75: 0,67-2,17) de acordo com os 
valores de referência de Ranke et al para a Síndrome de Turner. A variação do z-score da estatura desde o início do tratamento até à estatura final 
foi de +1,29 (P25-75: 0,67-2,17), P<0.001. A diferença entre a estatura alvo familiar (158,1 cm, P25-75: 154,5-161,3) e a estatura final foi 10,3 
cm (P<0.001). Nas comparações entre subgrupos, destaca-se que no subgrupo com estatura final ≥145,0 cm a puberdade foi induzida mais 
tardiamente do que no subgrupo com estatura final <145,0 cm (12,9 anos; P25-75: 12.7-13.8 versus 12,0 anos; P25-75: 11,4-12,9; P=0.03).
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Conclusões: O z-score da estatura final na coorte estudada é semelhante ao de estudos internacionais que avaliaram a estatura final de 
raparigas com Síndrome de Turner tratadas com HC. Dos fatores modificáveis, destacamos que protelar a indução da puberdade, respeitando os 
intervalos das recomendações clínicas, poderá ter um impacto positivo na estatura final. Apesar das limitações inerentes à dimensão da amostra, 
o presente estudo fornece dados sobre o impacto do tratamento com HC na estatura final das raparigas com Síndrome de Turner em contexto 
real, podendo contribuir para melhor ajustar a expectativas das doentes e suas famílias. 

PUBERDADE PRECOCE E ACELERADA EM DOENTES COM TUMORES 
DO SNC – ANÁLISE RETROSPECTIVA DE UM CENTRO DE REFERÊNCIA
Joana Maciel, Joana Simões-Pereira, Daniela Cavaco, Daniela Dias, Sara Donato, Maria Conceição Pereira.
Serviço de Endocrinologia, Instituto Português de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil.

INTRODUÇÃO: As alterações pubertárias constituem a endocrinopatia mais frequente, depois do défice de hormona do crescimento (DHC), 
nas crianças diagnosticadas com tumor do sistema nervoso central (t-SNC). A puberdade precoce (PP) e acelerada (PA) pode cursar com 
comprometimento da estatura final, sendo, no entanto, controverso o benefício do tratamento neste aspecto. Pretendemos caracterizar, em 
termos clínicos e terapêuticos, os doentes com t-SNC que apresentaram PP e PA.

Material e Métodos: Analisaram-se retrospectivamente os casos de t-SNC diagnosticados ≤18anos seguidos na consulta de Endocrinologia 
de Reabilitação. Incluíram-se os doentes com puberdade precoce (sinais pubertários antes dos 8 e 9 anos no sexo feminino e masculino, 
respetivamente) e acelerada [início de puberdade na faixa de normalidade da idade mas rápida progressão (transição Tanner 2–3 em <1,5 
anos)]. Foram identificados 242 doentes com t-SNC, havendo 61(25%) com alterações pubertárias, dos quais 32(13%) evidenciavam PP/PA. 
Análise estatística: SPSS-25th Edition (testes: x2, Mann-Whitney, T-pares).

Resultados: Identificaram-se 21 doentes com PP e 11 com PA.

A maioria [19(59%)] havia sido diagnosticada com astrocitoma pilocítico, sendo a região selar/suprasselar [17(53%)] a mais frequentemente 
afetada. Foram submetidos a cirurgia 24(75%) doentes, a quimioterapia 27(84%), a radioterapia sobre o SNC 17(53%) e sobre o neuroeixo 
6(19%). A precocidade e aceleração pubertárias observaram-se, em média, 63,9±25,5 e 99,1±39,7meses (p=0,003) após o diagnóstico do 
t-SNC, respetivamente. Cinco (16%) doentes (4 com PP) ainda se encontravam em tratamento aquando a instalação da alteração.

Nos 21 doentes com PP, 13(62%) raparigas e 8(40%) rapazes, o SDS mediano da idade óssea ao diagnóstico foi +1,43(0–5). Oito (38%) doentes 
apresentavam simultaneamente DHC. Em 1(5%) caso (tratado com radioterapia) verificou-se hipogonadismo central ao longo do seguimento.

Dos 11 casos de PA, 3(27%) eram do sexo feminino e 8 (73%) do masculino, não sendo esta prevalência diferente do grupo com PP (p=0,06). 
O SDS da idade óssea ao diagnóstico foi +1,8(0–5). Sete (64%) doentes apresentavam DHC. Dois (18%) desenvolveram hipogonadismo central 
ao longo da sua evolução (ambos submetidos a radioterapia).

Dos 32 doentes, 27(84%) foram tratados, 18(56%) com leuprorrelina e 22% também com letrozol. A idade média de início de tratamento foi 
de 7,8±2,1anos e 11,4±12anos na PP e PA, respetivamente. Considerando os 12(37,5%) doentes que já tinham atingido a estatura final e 
excluindo os com DHC não tratado, o SDS da estatura final não foi diferente da inicial (-0.65±1.34 vs 0.17± 0.456/p=0,06).

Discussão: Este é um dos primeiros trabalhos que, além de se focar na PP de doentes com t-SNC, descreve também os que desenvolveram 
PA, conceito parcamente definido na literatura, mas real na clínica. Destacamos a importância do reconhecimento e tratamento atempado destes 
casos, que podem apresentar um encerramento precoce das epífises e encurtar a janela de ação da HC, cujo défice se associa frequentemente 
a estas alterações pubertárias.

De realçar que a terapêutica com leuprorrelina±letrozol permitiu a não diminuição do SDS da estatura final, sendo, no entanto, difícil avaliar o 
seu efeito isoladamente do DHC. Apesar destes doentes poderem apresentar uma maturação sexual precoce/acelerada, permanecem sujeitos 
ao desenvolvimento posterior de hipogonadismo, dadas as sequelas tardias da radioterapia. 

ALTERAÇÕES DA DIFERENCIAÇÃO SEXUAL - 10 ANOS DE EXPERIÊNCIA 
DE UM CENTRO PEDIÁTRICO TERCIÁRIO
Catarina Matos de Figueiredo1, Sara Leite1, Joana Freitas1, Maria João Oliveira1, Cidade Rodrigues2, Teresa Borges1

1 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Serviço de Pediatria, Departamento da Infância e Adolescência; 2 Serviço de Cirurgia Pediátrica, Departamento da Infância e Adolescência. Centro Materno 
Infantil do Norte - Centro Hospitalar Universitário do Porto.

INTRODUÇÃO: As Alterações da Diferenciação Sexual (ADSs) abrangem um grupo heterogéneo de condições congénitas nas quais o 
desenvolvimento do sexo cromossómico, gonadal ou fenotípico é atípico. A sua incidência é descrita entre 1: 4500 a 1: 5000 nados vivos e a 
classificação atualmente recomendada é baseada no respetivo sexo cromossómico.

Métodos: Estudo descritivo retrospetivo com o objetivo de caracterizar o perfil clínico e a orientação dos doentes pediátricos com ADSs 
seguidos num centro pediátrico terciário nos últimos dez anos. Os dados foram recolhidos através da consulta dos processos clínicos.

Resultados: 122 doentes pediátricos foram seguidos por ADSs nos últimos dez anos. A maioria dos doentes correspondeu a situações 
relacionadas com os cromossomas sexuais (61%); enquanto 25% possuíam ADSs 46,XY e 14% 46,XX. Os diagnósticos mais frequentes 
subjacentes às ADSs ligadas aos cromossomas sexuais foram: a Síndroma de Turner (ST) (n = 39, cinco com diagnóstico pré-natal, três no 
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período neonatal e os restantes diagnosticados com mediana de idade de 6.5 anos, IQR 8.5), a Síndroma de Klinefelter (SK) (n = 20, dos 
quais metade tiveram diagnóstico pré-natal) e a disgenesia gonadal mista (n = 15). Entre os pacientes com 46,XX, a Hiperplasia Congénita da 
Suprarrenal (HCSR) foi o diagnóstico mais comum (n = 12); e entre os 46,XY, a Síndrome de Insensibilidade a Androgénios (SIA) foi o diagnóstico 
mais frequente, sendo responsável por 11 casos (9 formas completas e 2 formas parciais).

As manifestações clínicas incluíram má evolução estatoponderal/baixa estatura, genitais ambíguos, hérnia inguinal com fenótipo feminino, 
puberdade tardia/amenorreia primária, hipospádias e/ou criptorquidia, atraso do desenvolvimento psicomotor/défice cognitivo e discordância 
entre o fenótipo e o cariótipo prénatal. O gonadoblastoma com puberdade precoce foi encontrado em um doente com mutação do gene SRY. 
A maioria dos pacientes (80%) necessitou de orientação multidisciplinar incluindo: cirurgias corretivas (46%), suporte psiquiátrico (30%) ou 
terapêutica hormonal de substituição (63%).

Discussão: ST, SK, HCSR e SIA foram os diagnósticos mais frequentes subjacentes às ADSs, como é comumente descrito na literatura. 
Gostaríamos de reforçar a importância do diagnóstico oportuno das ADSs e a sua adequada orientação terapêutica, dado que estes são fatores 
essenciais na prevenção de complicações a curto e longo prazo e melhoria da qualidade de vida. A orientação destes pacientes deve envolver 
uma equipa multidisciplinar, que inclua pelo menos, um endocrinologista pediátrico, um cirurgião e um pedopsiquiatra. 

PUBERDADES HÁ MUITAS…
Sofia Ferreira1; Joana Rosa2; Inês Oliveira3; Brígida Robalo4; Carla Pereira4; Lurdes Sampaio4

1 Centro Hospitalar do Oeste – Hospital de Caldas da Rainha E.P.E.; 2 Serviço de Pediatria do Hospital do Divino Espírito Santo, Ponta Delgada, E.P.E.R; 3 Serviço de Pediatria, Hospital de São 
Bernardo, Centro Hospitalar de Setúbal E.P.E; 4 Centro Hospitalar Universitário de Lisboa Norte – Hospital de Santa Maria 

Introdução: OAo longo da vida existem três períodos em que se dá uma ativação do eixo hipotálamo-hipófise-gónadas (HHG): a fase pré 
natal, a pós natal imediata e a puberdade. Ao período que ocorre depois da primeira semana de vida e em que se verificam níveis elevados de 
gonadotrofinas, dá-se o nome de mini-puberdade. Nesta fase, os níveis de esteroides sexuais são comparáveis aos observados na puberdade, 
mas habitualmente não se associam a efeitos periféricos. Este aumento das gonadotrofinas atinge o pico entre o 1º e o 3º mês de vida. 
Posteriormente a atividade HHG diminui gradualmente, tornando-se quiescente durante toda a infância, até à reativação na puberdade. É escassa 
a literatura que descreve as diferenças na ativação do eixo HHG em prematuros e recém-nascidos (RN) de termo, sabendo-se, no entanto, que 
em RN prematuros, os níveis de gonadotrofinas pós-natais são mais elevados e mantêm-se assim durante mais tempo do que nos RN de termo. 

Caso clínico: Lactente do sexo feminino, 5 meses e 26 dias de idade cronológica (2 meses e 4 dias de idade corrigida), com antecedentes 
de gestação trigemelar espontânea, vigiada; cesariana por início espontâneo de trabalho de parto às 26 semanas + 1 dia. Internada até D98 de 
vida; diagnósticos de trigemelaridade, prematuridade, extremo baixo peso ao nascer, e displasia broncopulmonar moderada, com necessidade 
de oxigénio suplementar em ambulatório. 

Observada no Serviço de Urgência (SU) de um Hospital de nível 3 por ter iniciado 3 dias antes  perdas vaginais de sangue vivo, em pequena 
quantidade. Corrimento vaginal esbranquiçado desde há cerca de 3 meses, em maior quantidade na semana anterior. Sem outra sintomatologia 
associada. À observação apresentava telarca bilateral com cerca de 0,5 cm de diâmetro, capuz do clítoris e hipertrofia dos grandes e pequenos 
lábios, sem pelo púbico. Restante exame objetivo sem alterações. A avaliação analítica evidenciou FSH, LH e estradiol aumentados, compatíveis 
com puberdade precoce de origem central. A ecografia pélvica evidenciou aumento das dimensões do útero e dos ovários, que apresentavam 
múltiplas pequenas estruturas foliculares. Considerou-se como provável o diagnóstico de mini puberdade exacerbada em contexto de grande 
prematuridade, assistindo-se a resolução espontânea da hemorragia vaginal 5 dias após o início. Não apresentou novos episódios, mantendo 
seguimento em consulta de endocrinologia.

Conclusão: Embora a literatura relativamente às manifestações de mini puberdade em prematuros seja escassa, o caso acima descrito 
enquadra-se nesse contexto, quer na forma de apresentação quer na evolução (resolução espontânea). Com a melhoria dos cuidados neonatais, 
deparamo-nos cada vez mais com crianças com antecedentes de grande prematuridade, que poderão apresentar este tipo de manifestação. 
Apresentamos este caso que evidencia a necessidade do conhecimento desta situação benigna, de resolução espontânea, no sentido de evitar 
investigações e manobras terapêuticas desnecessárias. 
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CONSULTA DE TRANSIÇÃO NA DIABETES MELLITUS TIPO 1 
– DOIS ANOS DE EXPERIÊNCIA 
Margarida Vicente-Ferreira1, Pedro Souteiro2, Daniela Salazar2, Rita Santos Silva1, Carla Costa1, César Esteves2, Cíntia Castro-
Correia1, David Carvalho2, Manuel Fontoura1

1 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Serviço de Pediatria, Centro Hospitalar de S. João; 2 Serviço de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo, Centro Hospitalar de S. João

Introdução: O seguimento da Diabetes Mellitus tipo 1 (DM1) deverá ser efetuado num centro de referência e de forma multidisciplinar ao 
longo de toda a vida. 

No nosso centro hospitalar, previamente à criação da consulta de transição, os doentes eram referenciados internamente da consulta de 
Endocrinologia Pediátrica para a consulta de Endocrinologia, após os 18 anos de idade.

A consulta de transição foi iniciada em outubro de 2016, reúne um pediatra e um endocrinologista em simultâneo, e tem o objetivo de auxiliar os 
doentes crónicos e suas famílias na fase de transição entre os cuidados pediátricos e os cuidados prestados ao adulto.

O objetivo deste trabalho foi avaliar o impacto dos primeiros dois anos de consulta de transição no seguimento dos doentes com DM1 (permanência 
no mesmo centro hospitalar, número de consultas no primeiro ano de seguimento nos adultos, variação da HbA1c).

Métodos: Foi selecionada a amostra de jovens com DM1 que transitou da Pediatria para a Endocrinologia entre outubro 2014 e outubro de 
2016 (grupo 1 – prévio à implementação da consulta de transição) e entre outubro de 2016 e outubro de 2018 (grupo 2 – após implementação 
da consulta de transição). Comparado tempo entre consultas, número de consultas no primeiro ano de seguimento nos adultos, seguimento 
futuro no mesmo centro hospitalar e variação da HbA1c.

Resultados: No grupo 1 (antes da consulta de transição), transitaram 28 doentes, sendo 54% do sexo feminino, com uma idade mediana ao 
diagnóstico de 9,5 anos. No grupo 2 (após a criação da consulta de transição), transitaram 43 doentes, sendo 49% do sexo feminino, com idade 
mediana ao diagnóstico de 9 anos. 

Encontramos uma diferença estatisticamente significativa no número de doentes que mantiveram seguimento no mesmo centro hospitalar 
– 98% dos doentes que tiveram consulta de transição mantiveram o seguimento no centro hospitalar versus 46% dos que não tiveram consulta 
de transição (p<0,01).

Não houve diferenças entre a mediana de meses entre a consulta de Pediatria e a consulta de Endocrinologia (mediana 3,9 meses e 3,5 meses; 
p=0,254), no número mediano de consultas no primeiro ano de seguimento nos adultos (3 e 3; p=0,602), nem na variação da HbA1c (mediana 
0 e 0; p=0,28). 

Conclusão: Os primeiros 2 anos de consulta de transição na DM1 garantiram uma maior continuidade na assistência aos doentes, com quase 
a totalidade de doentes que frequentaram a consulta de transição a manter a assistência médica no centro hospitalar. 

SOMATOTROPINA EM DOENTES COM TUMORES DO SNC EM IDADE 
PEDIÁTRICA: EVOLUÇÃO DOS CASOS COM E SEM LESÃO RESIDUAL 
PRÉVIA AO INÍCIO DA TERAPÊUTICA
Daniela Cavaco1, Joana Simões-Pereira1, Joana Maciel1, Daniela Dias1, Sara Donato1, Mário Tavares2, João Passos3, Sofia Nunes4, 
Duarte Salgado3, Maria Conceição Pereira1. 
1 Serviço de Endocrinologia, Instituto Português de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil; 2 Serviço de Radiologia, Instituto Português de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil; 3 Serviço de Neurologia, 
Instituto Português de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil; 4 Serviço de Pediatria, Instituto Português de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil.

INTRODUÇÃO: Os tumores do sistema nervoso central(t-SNC) constituem as neoplasias sólidas mais comuns em idade pediátrica. A abordagem 
terapêutica não permite a resposta completa destes tumores em todos os casos, pelo que um número significativo de doentes permanece com 
lesão residual(LR). A literatura é escassa no que respeita à evolução da LR nos casos que desenvolvem défice de hormona do crescimento (DHC) 
e são submetidos a somatotropina, o que nos inquieta aquando o seu início. Pretende-se avaliar a evolução dos casos com e sem LR (CLR e SLR, 
respectivamente) prévia ao início de reposição com HC.

Métodos: Análise retrospectiva de todos os t-SNC seguidos em consulta de Endocrinologia de Reabilitação(CER). Critérios de inclusão: 
tratamento com somatotropina ≥6meses; início de terapêutica ≤18 anos; resposta à terapêutica oncológica passível de ser classificada como 
CLR e SLR. Dos 242 doentes com t-SNC seguidos em CER, 97 fizeram somatotropina; destes, 89 cumpriram os critérios de inclusão.

Análise estatística: SPSS-25th Edition.–testes: x2, Mann-Whitney e Kaplan-Meyer/Log-rank.

Resultados: Vinte e cinco (28%) doentes foram classificados como CLR e 64(72%) como SLR. Tempo médio de seguimento de 105,8 ± 67,2 meses.

O grupo CLR era sobretudo constituído por astrocitomas pilocíticos [18(72%)], sendo a região selar/suprasselar [14(56%)] a mais frequentemente 
envolvida. No que respeita à evolução, 11(44%) mantiveram doença estável, 9(36%) demonstraram diminuição das dimensões lesionais, 4(16%) 
progrediram e em 1 (4%) houve aparecimento de  segundo t-SNC (st-SNC). O tempo de terapêutica com somatotropina não foi superior 
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nos com progressão/st-SNC(p=0,717). Dos 4(16%) que progrediram, 1(4%) apresentava astrocitoma pilocítico (optoquiasmático+medular), 
2(8%) ependimoma (fossa posterior) e 1(4%) tumor neuroepitelial disembrioplástico (cortical); a doente que desenvolveu st-SNC, previamente 
diagnosticada com astrocitoma pilocítico optoquiasmático+tronco cerebral, faleceu por este motivo.

Do subgrupo SLR (n=64), a maioria foi diagnosticada com meduloblastoma [38(59%)]. Cinquenta e cinco (86%) mantiveram-se sem evidência 
de doença,  5(8%) recidivaram e 4(6%) apresentaram st-SNC. O tempo de terapêutica com somatotropina não foi superior nos com recidiva/
st-SNC(p=0,170). Nos que recidivaram, tumor inicial correspondia a meduloblastoma em 4(6%) casos, tumor de células germinativas em 3(5%) 
e a ependimoma em 2(3%); 6 faleceram por este motivo. 

Face à recidiva/progressão/st-SNC, não houve diferença entre os subgrupos CLR e SLR (5 vs 9/p=0,478). A sobrevida específica dos doentes com 
t-SNC após somatotropina da amostra global foi 97% e 93% aos 10 e 5 anos, respectivamente, sem diferença entre os dois grupos(p=0,478). 
Todos os doentes com st-SNC foram previamente tratados com radioterapia.

Conclusão: Apresentamos um dos primeiros estudos a diferenciar os resultados obtidos face à evolução tumoral entre os doentes CLR e SLR 
prévia ao início de somatotropina. 

Nos CLR, 80% evidenciaram diminuição/estabilidade da LR, parecendo seguro administrar somatotropina nestes casos. Este grupo era 
maioritariamente constituído por astrocitomas pilocíticos, gliomas grau I com usual evolução favorável; os 2 doentes que não tiveram este 
curso apresentavam envolvimento do tronco cerebral (localização menos frequente), o que poderá constituir um alerta. No que respeita aos 
st-SNC o papel da radioterapia é provavelmente preponderante. A presença de LR não pareceu associar-se a maior recidiva/progressão/st-SNC/
mortalidade, provavelmente pela maior agressividade dos tumores CLR face aos que integram o grupo SLR.

INCIDENTALOMAS HIPOFISÁRIOS EM IDADE PEDIÁTRICA 
– EXPERIÊNCIA DE UM CENTRO DE REFERÊNCIA
Pedro Souteiro1; Rúben Maia2; Rita Santos Silva3; Rita Figueiredo2; Carla Costa3; Sandra Belo1; Cíntia Castro-Correia3; Davide 
Carvalho1; Manuel Fontoura3 
1 Serviço de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo, Centro Hospitalar Universitário de São João, Porto; 2 Serviço de Neurorradiologia, Centro Hospitalar de São João, Porto; 3 Unidade de 
Endocrinologia Pediátrica, Serviço de Pediatria, Centro Hospitalar Universirário de São João, Porto

INTRODUÇÃO: Os incidentalomas hipofisários são lesões detetadas em estudos imagiológicos requisitados por motivos que não sintomatologia 
atribuível ao tumor ou manifestações de hiper/hipossecreção hormonal. As recomendações existentes para abordagem e tratamento de 
incidentalomas hipofisários são limitadas à população adulta dado não existirem na literatura séries pediátricas. Este estudo tem como objetivo 
analisar as características morfológicas, perfil hormonal e seguimento destas lesões em idade pediátrica.

Métodos: Foram pesquisados os termos “pituitária”, “hipófise”, “incidentaloma” e “sela turca” nos relatórios de todos os TCs e RMs encefálicos 
realizadas no nosso centro de setembro/2008 a setembro/2018 em doentes com idade igual ou inferior a 18 anos. Adicionalmente, analisamos 
os motivos de referenciação à primeira consulta de Endocrinologia Pediátrica de setembro/2012 a setembro/2018. 

Resultados: Foram identificados 40 incidentalomas hipofisários, a maioria através de RM cerebral (70,0%). A média de idades ao diagnóstico 
foi de 11,9±5,07 anos, tendo-se observado uma maior prevalência de lesões no sexo feminino (62,5%). As cefaleias foram o principal motivo 
de requisição do estudo imagiológico (52,5%), seguindo-se os sinais/sintomas neurológicos (17,5%) e as alterações do desenvolvimento psico-
motor (10,0%). Os achados mais prevalentes foram hiperplasia hipofisária (30,0%), sela turca vazia/aracnoidocelo intra-selar (17,5%), adenomas 
(15,0%) e quisto da bolsa de Rathke (12,5%). Cerca de 65% dos doentes foram referenciados à consulta de Endocrinologia Pediátrica e 57,5% 
foram reavaliados imagiologicamente, verificando-se associação positiva entre estas duas variáveis (OR=4,18; p<0,05). O eixo tiroideu foi o 
mais estudado (72,5%) e o da prolactina o menos avaliado (47,5%). A maioria dos doentes (92,5%) não apresentava alterações clínicas ou 
laboratoriais sugestivas de hiper ou hipofunção hormonal. Na avaliação dos incidentalomas foram detetadas alterações no perfil hormonal em 
três doentes: uma puberdade precoce central, um síndrome de compressão da haste e um défice de hormona de crescimento. Foi também 
diagnosticado um craniofaringioma, sendo o doente submetido a exérese cirúrgica e mantendo seguimento por pan-hipopituitarismo sequelar. 

Conclusões: Esta é a primeira série de incidentalomas hipofisários em idade pediátrica, tendo-se verificado diferenças morfológicas e 
funcionais relativamente ao descrito na população adulta: maior preponderância de hiperplasia hipofisária relativamente aos adenomas e a 
menor prevalência de hiper/hipofunção hormonal.  A caracterização destas lesões em idade pediátrica pode contribuir para o conhecimento da 
sua história natural e otimizar o seguimento destes doentes. 

RISCO CARDIOVASCULAR EM IDADE PEDIÁTRICA NOS PRIMEIROS ANOS 
DE DIABETES TIPO 1
Joana Lima Ferreira1, Daniela Dias2, Ana Rita Carvalho3, Inês de Melo3, Nanci Batista4, Lina Aveiro4, Ana Rita Capitão4, Cristina 
Gomes4, Luísa Simão4, Filomena Freitas4, Joana Serra Caetano4, Rita Cardoso4, Isabel Dinis4, Alice Mirante4

1 Serviço de Endocrinologia, Hospital Pedro Hispano, ULS Matosinhos; 2 Serviço de Endocrinologia, Instituto Português de Oncologia de Lisboa; 3 Pediatria, Hospital Pediátrico de Coimbra, CHUC;

4 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Hospital Pediátrico de Coimbra, CHUC.

INTRODUÇÃO: O risco de doença cardiovascular (DCV) prematura em indivíduos com diabetes tipo 1 (DM1) é pelo menos 10 vezes superior 
que na população em geral. Embora a DCV raramente se manifeste na infância, o processo de aterosclerose tem início muito cedo. O objetivo foi 
avaliar os fatores de risco cardiovasculares (FRCV) modificáveis nos primeiros anos de DM1.
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MÉTODOS: Estudo retrospetivo que incluiu todos os doentes com DM1 sob insulinoterapia funcional desde o diagnóstico, com seguimento 
regular nos cinco primeiros anos de doença num Hospital Pediátrico. Os FRCV avaliados foram: índice de massa corporal (IMC), hemoglobina A1c, 
perfil lipídico, pressão arterial sistólica (PAS) e diastólica, tabagismo e exercício. Foi aplicado um score de risco CV entre 0 e 6 a cada doente, 
consoante o número de FRCV, que é tanto maior quanto maior o risco CV. 

RESULTADOS: Foram incluídos 98 doentes, 56,1% do sexo feminino. Ao diagnóstico, a média de idade foi 8,2±3,6 anos. História familiar 
de DM1 e outra doença autoimune foi reportada em 12,2% e 9,1%, respetivamente. O episódio inaugural foi em 58,9% por sintomas de 
insulinocarência sem cetoacidose diabética. Durante o seguimento, realizaram-se uma mediana de 21 consultas/doente. Ocorreram 46, 10 e 1 
internamentos para educação terapêutica, por hipoglicemia grave e por CAD, respetivamente. Foi iniciado tratamento com infusão subcutânea 
contínua de insulina em 27,6% em média 2 anos após o diagnóstico. Foi realizada monitorização contínua de glicemia em 26,5% por vários dias 
para avaliar o perfil glicémico.

Entre o primeiro e o quinto ano de seguimento, verificou-se um aumento significativo do z-score do IMC (0,29±1,08 vs 0,54±1,03, p=0,002), 
da mediana (Q1; Q3) da média anual de A1c [7,08% (6,4;7,5) vs 7,52% (7;8), p<0,001], da dose total de insulina (0,63±0,22 UI/kg/dia vs 
0,94±0,25 UI/kg/dia, p<0,001), do colesterol total (153,8±25 mg/dL vs 162,9±29,7 mg/dL, p<0,001), do colesterol-HDL [55mg/dL (45;65) 
vs 59mg/dL (51;68.5), p<0,001], do colesterol não-HDL [95,5mg/dL (83;110,3) vs 102mg/dL (82,5;116), p=0,026], do percentil de PAS 
(45.72±26.80 vs 55.33±25.65, p=0,006) e da proporção de doentes com PAS>p90 (1,2% vs 9,5%, p=0,016). Não existe diferença do índice 
aterogénico e na proporção de dislipidemia (30,6% meses após o diagnóstico vs 27,8% no quinto ano). 

No quinto ano, 35% dos doentes realizavam apenas exercício na escola e 65% tinham atividades extra. Sem registo de tabagismo.

O score de risco CV aos cinco anos foi 0 em 21,4%, 1 em 41,8%, 2 em 23,5%, 3 em 12,2% e 4 em 1% dos doentes.

DISCUSSÃO: Apesar desta população evidenciar um bom controlo glicémico e baixas taxas de dislipidemia e HTA, existe um aumento significativo 
do IMC, A1c e PAS ao longo dos anos. Embora a maioria dos doentes apresente pelo menos um FRCV ao quinto ano de DM1, nenhum doente 
apresenta os scores máximos de risco (5 e 6). 

A insulinoterapia funcional e o acompanhamento regular associado a educação terapêutica durante os primeiros anos de DM1 poderão ser 
decisivos do bom controlo metabólico global. Contudo é imprescindível uma apertada monitorização de cada FRCV para otimizar a saúde CV. 

DIABETES TIPO MODY – ANÁLISE CASUÍSTICA DO SERVIÇO DE 
PEDIATRIA E ENDOCRINOLOGIA DE UM HOSPITAL UNIVERSITÁRIO
Claudia Matta-Coelho1; Marta Alves1; Maria Miguel Gomes2; Goreti Lobarinhas3; Ana Antunes2; Sofia Martins2; Olinda Marques1,2

1 Serviço de Endocrinologia, Hospital de Braga; 2 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Hospital de Braga; 3 Serviço de Pediatria, Hospital Santa Maria Maior, Barcelos.

INTRODUÇÃO: A Diabetes tipo MODY (Maturity-Onset Diabetes of the Young) é uma forma de diabetes monogénica de transmissão autossómica 
dominante de apresentação clássica em adolescentes ou jovens adultos. Representa 2 a 5% de todos os casos de diabetes. O diagnóstico 
diferencial com a Diabetes tipo 1 ou a Diabetes tipo 2 é um desafio na prática clínica. Pretendemos caraterizar as manifestações clínicas, o 
subtipo e o tratamento dos doentes com MODY em seguimento no nosso centro.

MÉTODOS: Estudo retrospetivo e descritivo dos doentes com MODY em seguimento no serviço de Pediatria e Endocrinologia do nosso hospital 
de 2000 a 2017. 

RESULTADOS: Foram analisados 14 doentes diagnosticados com MODY, 7 provenientes da Unidade de Endocrinologia Pediátrica e 7 do serviço 
de Endocrinologia. Cinco doentes pertencem à mesma família. A mediana da idade ao diagnóstico foi de 12 anos (AIQ 6-18 anos) e a maioria era 
do sexo feminino (n=11). Todos apresentavam história familiar de diabetes e em 9 doentes conhecida em duas gerações. A mediana do índice de 
massa corporal ao diagnóstico era de 22 kg/m2 (AIQ 19-23,5). Nenhum apresentou cetoacidose diagnóstica, nem no seguimento subsequente. 
Nos doentes avaliados, o estudo da autoimunidade para a DM1 foi negativo (anticorpos anti-GAD, anticorpos anti-insulina, anticorpos anti-ilhéus 
pancreáticos ou anticorpos anti-transportador de zinco-8). A mediana da HbA1c ao diagnóstico foi de 7,0% (AIQ 6-8) e do peptídeo-C em jejum 
de 1,28 ng/mL (AIQ 1,09-1,86). A confirmação diagnóstica de MODY foi obtida 54 meses (AIQ 22,5-82) após o diagnóstico de diabetes. Quanto 
ao subtipo de MODY, 9 apresentavam a mutação GCK (MODY 2), 4 a mutação HNF1A (MODY 3) e 1 a mutação HNF1B (MODY 5). Um doente 
(MODY 5) apresentava albuminúria. Nenhum doente com retinopatia diabética. Dos doentes com MODY 2, 3 não fazem terapêutica farmacológica 
e os restantes estão medicados com metformina na dose diária de 500 a 2000 mg. Dos 4 doentes com MODY 3, 1 está medicado com gliclazida 
30 mg, 1 com nateglinida 60 mg e os restantes com gliclazida 60mg, metformina 2000 mg e dapaglifozina 10 mg. O doente com MODY 5, 
referenciado recentemente de outro hospital, está sob esquema de insulina basal/bólus. Desde o diagnóstico de MODY foi possível suspender a 
terapêutica insulínica em 2 doentes.

DISCUSSÃO: Na nossa série, tal como descrito na literatura, o subtipo mais frequente de MODY é a mutação no gene GCK. Visto que a diabetes 
tipo MODY apresenta evoluções distintas consoante o subtipo, a caraterização genética pode ter impacto sobre o esquema terapêutico a adotar. 
Salientamos a importância da suspeição diagnóstica de MODY num doente com o diagnóstico de diabetes em idade jovem, história familiar e 
autoimunidade negativa. 
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SÍNDROME DE PRADER-WILLI E TERAPÊUTICA COM SOMATOTROPINA 
- ESTUDO RETROSPETIVO
Joana Rosa1; Inês Oliveira2; Sofia Ferreira3; Brígida Robalo4; Carla Pereira4; Lurdes Sampaio4

1 Serviço de Pediatria do Hospital do Divino Espírito Santo, Ponta Delgada, E.P.E.R; 2 Serviço de Pediatria, Hospital de São Bernardo, Centro Hospitalar de Setúbal E.P.E; 3 Serviço de Pediatria do 
Hospital das Caldas da Rainha, Centro Hospitalar do Oeste, E.P.E; 4 Unidade de Endocrinologia Pediátrica do Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, E.P.E.

Introdução: O Síndrome de Prader-Willi (SPW) é uma doença genética rara, causada pela ausência de expressão dos genes localizados na 
região 15q11.2-q13 do cromossoma 15 de origem paterna.1 A baixa estatura e a obesidade são duas caraterísticas principais deste síndrome 
multissistémico. A terapêutica com somatotropina apresenta benefício em idade pediátrica, independentemente da existência de défice desta 
hormona.2 Este estudo teve como objetivo principal caraterizar uma amostra de doentes com SPW e analisar o efeito do tratamento com 
somatotropina no crescimento.

Métodos: Estudo observacional, descritivo e retrospetivo do total de crianças/adolescentes com diagnóstico de SPW, seguidas na Consulta de 
Endocrinologia Pediátrica de um Hospital Nível III à data de realização do estudo. Foram analisadas caraterísticas demográficas, manifestações 
clínicas e crescimento estaturo-ponderal antes e após o início da terapêutica com somatotropina. Análise estatística efetuada através do 
Microsoft® Excel 2016.

Resultados: Amostra composta por 24 indivíduos, 16 (66,7%) do género masculino e 8 (33,3%) do feminino. Idade média de 12 anos 
(min. 1 e máx. 21 anos). A maioria com diagnóstico confirmado no período neonatal (n=9; 37,5%) e primeiro ano de vida (n=7; 29,2%). As 
manifestações clínicas iniciais mais frequentes foram hipotonia (n=24; 100%) e dificuldades alimentares (n=15; 62,5%). Em termos etiológicos, 
na maioria foi identificado deleção 15q11-13 paterna. Do total da amostra, 9 (37,5%) estavam sob terapêutica com somatotropina e 4 já tinham 
estado sob terapêutica, tendo sido suspendida por intercorrência clínica.

No grupo medicado atualmente com somatotropina, a idade média de início foi de 6 anos (min. 3 e máx. 15 anos) e o tempo médio de follow-up 
foi de 4,6 anos. Foi observado valor diminuído de IFG-1 em 3 (33,3%) doentes. Relativamente ao início da terapêutica, 3 iniciaram com idade ≤6 
anos. No grupo de início precoce observou-se uma velocidade de crescimento média de 7 cm/ano antes do início e de 11,5 e 7,3 cm/ano após 
1 e 3 anos de tratamento, respetivamente. O índice de massa corporal (IMC) médio foi de 19,2Kg/m2 antes do início da somatotropina e 18,8 e 
19 Kg/m2 após 1 e 3 anos, respetivamente. Em relação ao grupo que iniciou após os 6 anos de idade (n=6; 66,7%), a velocidade de crescimento 
média na altura do início da terapêutica era de 3,1cm/ano e de 5,5 e 1,8cm/ano no follow-up aos 1 e 3 anos. O IMC médio foi de 33,8 Kg/m2 
ao início e na avaliação após 1 e 3 anos foi de 33,8 e 35,3Kg/m2, respetivamente.

Discussão: O diagnóstico precoce e atuação interdisplicinar podem minimizar a morbilidade associada ao SPW, com consequente impacto 
na qualidade de vida.3 A terapêutica com somatotropina pode mudar de forma significativa a história natural do SPW, com melhoria da estatura 
final, mas também da composição corporal, parâmetros respiratórios e perfil lipídico, principalmente nos primeiros 12 meses de tratamento.4 No 
presente estudo constatamos resultados mais favoráveis no crescimento e evolução do IMC no grupo que iniciou precocemente a somatotropina.

Palavras-chave: Síndrome Prader-Willi; somatotropina; crescimento
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Moderadores: Isabel Fernandes e Joana Campos

DOENÇA CELÍACA E ALTERAÇÕES ENDÓCRINAS 
Catarina Viveiros1, Ivete Afonso1, Raquel Alves1, Andreia Meireles1, Patrícia Santos2, Filipa Espada2, Marcelo Fonseca2

1 Serviço de Pediatria do Hospital Pedro Hispano; 2 Unidade de Endocrinologia Pediatrica Hospital Pedro Hispano 

Existem múltiplos motivos para a orientação e seguimento na consulta de Endocrinologia pediátrica. É frequente que sinais e sintomas 
interpretados como tendo possível causa endócrina sejam na verdade, o reflexo de doenças não endocrinológicas.

Caso 1: Menina de 3 anos enviada à consulta de Endocrinologia pediátrica por vitiligo e e alterações da função tiroideia (T4 livre diminuída com 
TSH normal). Demonstrou-se a existência de uma tiroidite auto-imune associada a doença celíaca. Atualmente mantem tiroidite eutiroideia e 
vitiligo, com boa evolução clínica. 

Caso 2: Menina com Diabetes Mellitus tipo I desde os 4 anos, com bom controlo glicémico, seguida em consulta de Endocrinologia pediátrica.  
Aos 6 anos iniciou instabilidade glicémica. Do estudo efetuado a salientar elevação do anticorpo anti-transglutaminase >200 U/ml. Após iniciar 
dieta isenta sem glúten houve franca melhoria dos valores de glicemia. 

Caso 3: Menina de 7 anos com antecedentes de prematuridade (34 semanas) e restrição do crescimento intrauterino enviada a consulta de 
Endocrinologia por apresentar uma má evolução estaturo-ponderal. Do estudo analítico realizado a salientar  anemia microcítica e hipocrómica 
e anticorpo anti-transglutaminase positivo (>200 U/ml). Após inicio da dieta verificou-se uma evolução da estatura no percentil 3, com o peso a 
evoluir no percentil 15-50 e normalização do valor da hemoglobina.

Caso 4: Lactente de 9 meses, sexo feminino, enviada a consulta de Endocrinologia pediátrica por apresentar múltiplos osteomas cútis e má 
evolução estaturo-ponderal e elevação da PTH (273 pg/ml) com metabolismo fosfo-cálcio normal. Realizada uma investigação alargada da qual 
se salienta um anticorpo anti-transglutaminase de 1088 U/ml. Relativamente ao valor de PTH este diminuiu após iniciar dieta isenta de glúten 
contudo por alguns períodos, por má adesão terapêutica, houve um ligeiro aumento da mesma. Mantem seguimento em consulta com uma 
evolução estaturo-ponderal no P75.

Todas as crianças foram enviadas à consulta de gastroenterologia pediátrica tendo realizado biopsia intestinal que confirmou o diagnóstico de 
doença celíaca. A adesão à dieta é fundamental para tratamento das alterações endocrinológicas. 

Os autores salientam para a importância dese pensar na doença celíaca, uma vez que é uma realidade cada vez mais presente, com espectro 
clínico variável. 

CAMPO DE FÉRIAS PARA JOVENS COM DIABETES TIPO 1
Uma experiência para a vida e uma oportunidade de educação terapêutica
Paula Cardoso; Goreti Lobarinhas
Associação Diabéticos do Minho; Hospital Santa Maria Maior de Barcelos

Os campos de férias são atividades fundamentais na educação terapêutica dos jovens com Diabetes Tipo 1 e têm como objetivos melhorar os 
conhecimentos sobre Diabetes, aumentar o envolvimento do jovem no seu processo de saúde/doença, melhorar a autonomia e a autoestima, 
incentivar o convívio interpares e a troca de experiencias.

Um campo de férias deve ser um contexto seguro, produtivo e divertido, onde as necessidades recreativas, educacionais, sociais e de saúde dos 
jovens possam ser satisfeitas num espaço relacional informal e próximo.

Os campos de férias são ocasiões privilegiadas em que os profissionais de saúde convivem com os jovens ficando a conhecê-los melhor e os seus 
hábitos, identificando dificuldades e necessidades de formação, sendo ao mesmo tempo uma oportunidade de crescimento e desenvolvimento 
pessoal e profissional.

A Associação de Diabéticos do Minho, em conjunto com os profissionais de saúde da Consulta de Diabetologia Pediátrica do Hospital Santa 
Maria Maior de Barcelos, organiza anualmente um Campo de férias para jovens dos 13 aos 22 anos, com uma média de 15 participantes por 
ano. Em 2018 realizou o 16.º em Vila nova de Cerveira, com um grupo de 14 jovens da consulta do Hospital de Barcelos e 3 jovens do Centro 
Hospitalar do Alto Minho.

A equipa dos profissionais foi constituída por: pediatras, enfermeira, nutricionista e psicóloga.

As atividades lúdico-desportivas realizadas foram diversificadas e incluíram visitas a museus, passeio de barco, percurso pedestre e de bicicleta 
e canoagem.

Nas sessões de educação para a saúde foram abordados temas como alimentação saudável e contagem de hidratos de carbono, saídas 
noturnas, novas tecnologias na diabetes.

Como apoio para a realização do campo de férias recebemos da Sociedade Portuguesa de Endocrinologia e Diabetologia Pediátrica através do 
Fundo de Apoio para a realização de Ações de Educação Terapêutica para a Diabetes na Comunidade, um prémio de 1000 euros.

Pretendemos com esta comunicação dar a conhecer a atividade e a avaliação feita pelos participantes e pela equipa multidisciplinar.
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Programa de intervenção multidisciplinar na obesidade 
em idade escolar
Joana Carvalho1; Raquel Azevedo Alves1; Sandra Loureiro1; Branca Sousa2; Zenaide Polónia3; Marlene Abreu1; Filipa Espada1; 
Marcelo da Fonseca1; Patrícia Santos1

1 Serviço de Pediatria - Unidade Local Saúde Matosinhos; 2 Serviço de Nutrição - Unidade Local Saúde Matosinhos; 3 Serviço de Psicologia - Unidade Local Saúde Matosinhos; Hospital Pedro Hispano

Introdução: A obesidade infantil é um dos grandes problemas de saúde pública, sendo a patologia pediátrica mais comum nos países 
industrializados. No entanto, a motivação para o seu tratamento é baixa e os resultados pouco satisfatórios. Como tal, os programas de intervenção 
multidisciplinares, em grupo, poderão ter maior probabilidade de sucesso, pois promovem mudanças comportamentais, partilha de terapêuticas, 
aprendizagem, bem como suporte social.

O presente estudo teve como objetivo analisar o impacto da aplicação de um programa de intervenção multidisciplinar em crianças em idade 
escolar seguidas numa consulta hospitalar, através de sessões realizadas por psicologia, nutrição e pediatria/enfermagem, em grupos de 6 
crianças obesas, acompanhadas pelos pais.

Métodos: Estudo observacional de coorte, prospetivo, incluindo 29 crianças obesas em idade escolar inseridas em programa de intervenção 
multidisciplinar em ambiente hospitalar durante 6 meses. Foram analisados os dados clínicos e analíticos, na admissão do programa e no final 
do mesmo. Para análise estatística utilizou-se o SPSS 19® (nível de significância p<0,05).

Resultados: Vinte e nove crianças completaram o programa, com idade média 8,5 ± 1,2 anos, sendo a maioria do sexo feminino (65,5%). 
Após intervenção, houve uma redução numérica da glicémia em jejum (88,6 ± 7,1 vs. 86,8 ± 4,7), do índice Homeostatic Model Assessment 
for Insulin Resistance (HOMA-IR: 3,7 ± 2,1 vs. 3,5 ± 1,7), do colesterol-LDL (123,8 ± 38,9 vs. 109,2 ± 15,1), dos triglicerídeos (101,1 ± 55,9 
vs. 106,4 ± 51,5), da TGO (25,0 ± 5,5 vs. 24,2 ± 5,3) e da TGP (21,3 ± 5,8 vs. 22,3 ± 8,2), apesar de não atingir o limiar de significância 
estatística. Em relação aos parâmetros biométricos, houve um aumento do peso (49,8 ± 10,1 vs. 54,3 ± 11,5; p<0,01) e do IMC (25,1 ± 2,6 vs. 
26,1 ± 3,2; p<0,01), com aumento da massa muscular (30,2 ± 5,9 vs. 32,9 ± 7,0; p<0,01) e sem alteração estatisticamente significativa da 
massa gorda (34,9 ± 4,8 vs. 36,5 ± 5,9). Tendo em consideração as curvas de percentil de IMC, verifica-se que 58,3% das crianças aumentou, 
20,8% manteve e 20,8% diminuiu de percentil. De destacar que o referido aumento de IMC se verificou especialmente no género feminino 
(p<0,01), enquanto que a diferença no género masculino (p<0,11) não foi estatisticamente significativa.

Conclusão: A intervenção multidisciplinar promoveu uma tendência de melhoria dos parâmetros metabólicos, nomeadamente da glicémia, da 
sensibilidade insulínica e do perfil lipídico. Relativamente ao peso e ao IMC houve um aumento dos parâmetros, mas que poderão ser explicados 
pelo aumento significativo da massa muscular, provavelmente pelo aumento da prática de exercício físico. A aplicação de um programa estruturado 
de intervenção na obesidade em idade escolar parece ser um meio eficiente de promoção de estilo de vida saudável. 

AVALIAÇÃO DO SEGUIMENTO DOS RECÉM-NASCIDOS FILHOS DE MÃES 
COM DOENÇA DE GRAVES
Fábia Carvalho1; Juliana Almeida2; Maria Miguel Gomes1; Sofia Martins1; Olinda Marques3; Aurélio Mesquita2; Ana Antunes1

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

Introdução: A prevalência de hipertiroidismo neonatal (HN) por Doença de Graves (DG) materna varia entre 0.1-2.7%. Pode ocorrer em 
grávidas com: DG ativa; diagnóstico prévio de DG, após tratamento com iodo radioativo, anti-tiroideus ou tiroidectomia ou com filho anterior com 
hipertiroidismo.Estas grávidas devem fazer a determinação do título de anticorpos anti-receptor da TSH (TRAbs) consoante as recomendações 
atuais. 
Estando o protocolo nacional em fase de aprovação, o presente estudo teve como objetivos: avaliar o seguimento dos RN filhos de mães com DG 
no Hospital Braga (HB), e a elaboração de um protocolo de atuação multidisciplinar para melhorar o seguimento destas grávidas e RN.

Métodos: Estudo retrospetivo observacional dos RN filhos de mães com DG nascidos no HB entre janeiro 2013 e maio 2018. No laboratório 
recolhemos todos os doseamentos de TRABs em mulheres, das quais selecionamos as grávidas com DG confirmada e seguidas no HB. 
Analisamos dados sobre: gravidez, tratamento, função tiroideia e TRAbs (pré-concepção e gravidez). Nos RN, registamos dados antropométricos, 
função tiroideia e TRABs ao nascimento, D2-D5, D10-14, 1º/2º/3º meses de vida, dados de avaliação clínica e complicações. Dividimos os RN 
em dois grupos: alto e baixo risco para HN conforme valor de TRAbs maternos, tratamento no terceiro trimestre e sinais de hipertiroidismo fetal. 
As variáveis em estudo foram analisadas no SPSS v.22, p<0.05.

Resultados: Identificámos 31 RN, 58% sexo feminino; 87.1% (n=27) de alto risco. Comparando os dois grupos não houve diferenças na 
antropometria ao nascimento e idade gestacional; em ambos os grupos as médias de z-scores de peso, comprimento e perímetro cefálico ao 
nascimento foram negativos.

Nenhum dos RN colheu sangue do cordão umbilical; 22.2% dos RN de alto risco colheram análises em D1 e 44.4% foram orientados para 
consulta. Detetou-se um caso de hipertiroidismo. Considerando os casos em que a amostra de sangue foi insuficiente para análise, teriam sido 
poupadas 9 consultas. Verificamos um atraso significativo na obtenção do resultado dos TRAbs dos RN do grupo de alto risco (11.64±12.36 
vs 1.00±1.41 dias, máximo em D30, p=0.019). O atraso verificado teria permitido poupar 7 consultas de neonatologia e 3 de endocrinologia 
pediátrica. Vinte e dois RN de alto risco (81.5%) estavam assintomáticos, mantendo vigilância junto das mães. A mediana de idade dos RN à data 
de alta foi 2.78 meses (0,26-9).

A idade à data de alta da consulta relacionou-se positivamente com o número de consultas e o valor máximo de TRAbs maternos na gravidez 
(r=0.821, p=0.007 e r=0.671, p=0.017), mas não com a data do primeiro resultado de TRAbs no RN.
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Conclusão: Uma correta vigilância da gravidez, com identificação de RN de risco e pesquisa de TRAbs no sangue do cordão umbilical, com 
articulação atempada com Neonatologia é essencial. Foi possível elaborar um protocolo de atuação multidisciplinar, atualmente em vigor. Este 
permitirá identificar precocemente HN e evitar consultas e análises desnecessárias que se traduzem em ansiedade parental, prejuízo para os RN 
e aumento dos custos hospitalares. 

PTH ELEVADA – AFINAL NÃO É TÃO COMPLICADA
Ivete Afonso; Catarina Viveiros; Joana Carvalho; Patrícia Santos; Filipa Espada; Marcelo da Fonseca
Unidade de Endocrinologia Pediátrica. ULSM – Hospital Pedro Hispano

Adolescente do sexo masculino, com antecedentes de restrição de crescimento fetal assimétrico, asma e rinite alérgicas, com alergia a ácaros e 
perturbação de hiperatividade e défice de atenção, não medicado. Na consulta de rotina aos 15 anos por apresentar um primo com “alterações 
do cálcio - sic” foi pedido estudo analítico com doseamento sérico da paratormona (PTH), cálcio e fósforo e colheita de urina de 24 horas com 
doseamento do cálcio urinário. A destacar PTH elevada (83ng/mL), com cálcio e fósforo séricos normais e cálcio urinário normal. Posteriormente 
realizou ecografia cervical que mostrou imagens focais nodulariformes hipoecogénicas heterogéneas adjacentes ao polos inferiores dos lobos 
direito (9x5x6mm) e esquerdo (9x4x5mm) da tiróide. Neste contexto foi pedida densitometria óssea que era normal e ecografia renal que também 
não tinha alterações. Nesta altura foi enviado à consulta de Endocrinologia Pediátrica com a suspeita de adenoma das paratiroides. 

À data da primeira consulta de Endocrinologia pediátrica estava assintomático. Apresentava um peso no percentil 10 e altura no percentil 
25, sem alterações de relevo ao exame objetivo. Repetiu estudo analítico com doseamento de cálcio, fósforo, magnésio, cloro, função renal, 
25-OH-vitamina D e colheita de urina de 24 horas com doseamento da creatinina, cálcio e fósforo. Mantinha PTH elevada (100mg/mL), sem 
outras alterações de relevo à exceção de vitamina D diminuída (19ng/mL). Iniciou tratamento com vitamina D. Após 3 meses repetiu análises 
que estavam normais. 

Os autores salientam que o primeiro passo na investigação de uma PTH elevada, na presença de um cálcio e fósforo séricos normais é excluir 
uma causa secundária de hiperparatiroidismo. Dentro destas, destacam-se o défice de vitamina D, a baixa ingestão de cálcio, alterações da 
função renal, malabsorção, fármacos que interfiram com o metabolismo fosfo-cálcio e hipercalciúria por perda renal. Neste caso foi identificado 
um défice de vitamina D, que após correção, normalizou os valores de PTH. Com a apresentação deste caso pretendemos alertar para a 
importância do reconhecimento das causas mais frequentes de hiperparatiroidismo secundário, de forma a evitar a realização de exames 
complementares de diagnóstico desnecessários e a ansiedade parental. 

NÓDULO DA TIROIDEIA NA CRIANÇA  
- A MÁSCARA DE UM DIAGNÓSTICO IMPROVÁVEL
Carolina Chaves1; Catarina Moniz2; Bernardo D. Pereira2; Isabel Sousa3; João Anselmo3; Rui César4

1 Interna Formação Específica de Endocrinologia e Nutrição do Hospital do Divino Espírito Santo; 2 Assistente Hospitalar de Endocrinologia e Nutrição do Hospital do Divino Espírito Santo;  
3 Assistente Hospitalar Graduado de Endocrinologia e Nutrição do Hospital do Divino Espírito Santo; 4 Diretor do Serviço de Endocrinologia e Nutrição do Hospital do Divino Espírito Santo, Ponta Delgada

A patologia nodular da tiroideia é rara na idade pediátrica, mas está mais frequentemente associada a doença neoplásica do que na idade adulta 
e por este motivo o seu esclarecimento etiológico precoce é fundamental.1

Com este trabalho pretende-se expor o caso clínico de um doente do sexo masculino de 9 anos de idade, enviado à consulta de Endocrinologia-
Pediátrica por bócio multinodular. Concomitantemente apresentava surdez neurossensorial, que condicionava fraco desempenho escolar, sendo 
acompanhado na consulta de Otorrinolaringologia.  A criança era o terceiro filho de um casal não consanguíneo, sem antecedentes familiares de 
surdez ou patologia nodular da tiroideia. O seu desenvolvimento estaturo-ponderal era adequado à idade e sexo. À palpação cervical delimitava-se 
uma tiroideia aumentada com superfície nodular, pelo que realizou uma ecografia cervical que confirmou vários nódulos bilaterais hipoecóicos, 
o maior com 21 mm de diâmetro. Analiticamente apresentava TSH de 21 uUI/mL (valor referência 0.35-4.95) com T3 e T4 livre normais; 
Autoanticorpos negativos; Tiroglobulina superior a 500 ng/mL (valor referência 3,5-77). 

O doente realizou citologia aspirativa de agulha fina do nódulo dominante, cujo resultado anatomopatológico foi sugestivo de carcinoma papilar. 
Por este motivo foi submetido a tiroidectomia subtotal. No pós-operatório verificou-se um hipoparatiroidismo transitório com necessidade de 
suplementação com levotiroxina 125 µg/dia e uma paralisia de corda vocal. A anatomia patológica da peça operatória revelou alterações a favor 
de bócio por disormonogénese.

 Perante uma surdez neurosensorial em doente com bócio multinodular por provável disormonogénese, admitiu-se a hipótese de Síndrome 
de Pendred. O estudo genético revelou a presença de uma dupla mutação do gene pendrina (heterozigótico composto): c279 delT no exão 3 
(deleção de uma timidina com introdução de codão Stop, p.Ser93 ArgfsX3) e c.578 C>T no exão 5 (substituição da treonina por isoleucina no 
codão 193, p.Thr193Ile), que confirmou o diagnóstico. 

A sindrome de Pendred é uma condição benigna de bócio por disormonogénese, sem indicação para tratamento cirúrgico, exceto na presença 
de queixas compressivas.  Portanto, o seu reconhecimento precoce é fundamental, permitindo evitar as complicações e riscos inerentes a uma 
cirurgia da tiroideia.

1 - Guille J.T; Opoku-Boateng A.; et al, “Evaluation and management of Pediatric thyroid nodule”, The Oncologist 2015, 20:19- 27. 

2 - Gettelfinger, J.; Dahl, J.; “syndromic Hearing Loss: A brief review of common presentation and genetics”; J Pediatr Genet 2018; 7:1-8; 

3 - Cherian K. E.; Kapoor N.; et al; “Endocrine Glands and Hearing: Auditory Manifestations of Various Endocrine and Metabolic Conditions”; Indian J Endor Metab 2017; 21: 464-9. 
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OBESIDADE GRAVE - MUITO MAIS DO QUE ESTILOS DE VIDA
Joana Matias1; Marta Amorim2; Lurdes Lopes3; Catarina Limbert3

1 Serviço de Pediatria, Hospital Garcia de Orta E.P.E.; 2. Serviço de Genética Médica, Hospital Dona Estefânia, Centro Hospitalar Universitário de Lisboa Central E.P.E.; 3. Unidade de Endocrinologia, 
Hospital Dona Estefânia, Centro Hospitalar Universitário de Lisboa Central E.P.E.

Introdução: A obesidade pediátrica é um importante problema de saúde pública. Em Portugal, embora o recente decréscimo, 30.7% das 
crianças apresentam excesso de peso e 11.7% são obesas. Em cerca de 95% dos casos a obesidade é exógena; no entanto, em algumas crianças 
são identificadas causas endógenas. A etiologia genética deve ser considerada nas crianças com traços dismórficos, atraso do desenvolvimento 
psico-motor (DPM), obesidade grave de início precoce (antes dos 5 anos), hiperfagia ou história familiar de obesidade grave. Independentemente 
da etiologia, o pilar do tratamento é a adopção de um estilo de vida saudável (dieta equilibrada e exercício físico regular). No entanto, causas 
genéticas específicas poderão beneficiar da instituição de outras estratégias.

Caso clínico: Os autores apresentam o caso de uma adolescente do sexo feminino, 15 anos de idade, referenciada à consulta de Endocrinologia 
aos 10 anos por obesidade e elevada estatura. Antecedentes pessoais de parto pré-termo tardio, peso ao nascer de 2640g e comprimento de 
48cm (adequados para a idade gestacional); adequado DPM; história de atopia. Sem história familiar de excesso de peso; estatura alvo-familiar de 
165.5cm (z-score +0.36). Progressão estaturo-ponderal inadequada desde o primeiro ano de vida, com peso significativamente superior ao P97 
desde os 15 meses e estatura superior ao P97 desde os 3 anos. Negava história de hiperfagia ou outra sintomatologia; menarca aos 10,5 anos. 
Ao exame objectivo inicial apresentava sinais cushingóides, peso de 86.9kg (z-score +5.26), altura de 160.1cm (z-score +3.35), IMC de 33.9 
kg/m2 (z-score +3.95) e Tanner M3P4. A avaliação endócrino-metabólica inicial revelou insulin-like growth factor 1 (IGF-1) aumentado (restante 
função hipofisária normal), leptina diminuída, hiperinsulinismo marcado e idade óssea avançada 2,5 anos. Na prova de tolerância à glicose 
oral não se verificou completa supressão dos níveis séricos de somatotropina. Foi realizada ressonância magnética da sela turca que revelou 
aumento do volume da adenohipofise (hiperplasia da hipófise versus microadenoma). Nas avaliações seguintes, constatou-se normalização do 
IGF-1, valores de leptina flutuantes e persistência de hiperinsulinismo marcado; exames neuro-imagiológicos seriados sobreponíveis ao inicial. 
A adolescente manteve ganho ponderal excessivo e desproporcionado em relação à evolução estatural. Perante isto, realizou estudo genético 
que identificou mutações em três genes: 1) melanocortin-4 receptor (MC4R) em heterozigotia; 2) ghrelin (GHRL) em heterozigotia; 3) aquaporin 
7 (AQP7) em homozigotia. Foi realizado estudo genético dos progenitores demonstrando que a variante do gene MC4R foi herdada do pai (sem 
excesso ponderal).

Comentários: Trata-se de um caso de obesidade grave de início precoce, não sindromática, sem atraso do DPM e sem polifagia, em que se 
detectaram mutações em três genes distintos. As mutações do gene MC4R têm sido descritas como a principal causa de obesidade genética. No 
entanto, a variante detectada na adolescente não explica per si a obesidade. Mutações dos genes GHRL e AQP7 têm sido descritas como factores 
de risco para obesidade, não explicando isoladamente o quadro clínico descrito. Pode-se presumir que será a combinação das três mutações que 
justifica esta clínica. Concluindo, perante uma obesidade grave de início precoce, a etiologia genética deve ser sempre equacionada. 

O IMPACTO DAS NOVAS TECNOLOGIAS NO FUTURO DA SAÚDE
SOMATOTROPINA: 100% DE ADESÃO TERAPÊUTICA NOS SOBREVIVENTES ONCOLÓGICOS 
EM IDADE PEDIÁTRICA, NO IPOLFG
Andrade Sónia1; Matos Filipa1; Simões-Pereira Joana2; Cavaco Daniela2; Dias Daniela2; Pereira Maria da Conceição2

Enfermeiras; 1 Serviço de Consultas Externas: Consulta de Endocrinologia do Instituto Português de oncologia de Lisboa Francisco Gentil; Endocrinologistas; 2 Serviço de Consultas de Endocrinologia 
de Reabilitação do Instituto Português de Oncologia de Lisboa Francisco Gentil.

INTRODUÇÃO: O défice de somatotropina é uma das consequências tardias dos tratamentos oncológicos – cirurgia, quimioterapia e/ou 
radioterapia. A administração de somatotropina implica um tratamento prolongado e com injecções diárias, que dificulta a adesão terapêutica. Este 
objectivo constitui um desafio para os sobreviventes e profissionais de saúde. A educação terapêutica e as novas tecnologias são instrumentos 
que favorecem a capacitação e desenvolvimento de mecanismos de controlo que promovem e motivam a mudança de comportamentos.

OBJECTIVO: Avaliar a adesão terapêutica dos sobreviventes oncológicos em idade pediátrica tratados com somatotropina na Consulta de 
Endocrinologia de Reabilitação do IPOLFG.

MATERIAL E MÉTODOS: Estudo retrospectivo, descritivo e analítico, com revisão dos processos clínicos de crianças/adolescentes sob tratamento 
com somatotropina e dos registos da consulta de Enfermagem de Endocrinologia de Reabilitação desde Janeiro/2015 até Outubro/2018.

RESULTADOS: Presentemente, estão sob tratamento com somatotropina 57 crianças / adolescentes com um registo de 100% de adesão 
terapêutica. A utilização de estratégias diferenciadas e personalizadas, técnicas de comunicação e as novas tecnologias na educação terapêutica 
têm promovido a aceitação e motivação num compromisso terapêutico que tem conduzido, principalmente nos últimos três anos, a um resultado 
positivo na adesão a este tratamento. O dispositivo utilizado no Serviço, Easypod, permite o registo e consequente verificação e controlo das doses 
preparadas e administradas conferindo precisão e rigor à validação da respectiva adesão. Também a plataforma Easypod Connect, instrumento 
mais recentemente integrado nas consultas, tem-se revelado útil na detecção precoce dos casos de não adesão, permitindo um planeamento e 
intervenção mais rápida nestes casos. A não adesão poderá ser identificada no início do tratamento principalmente pelo medo da dor da picada 
ou durante, pela saturação do tempo de tratamento e, por vezes, desmotivação com os resultados obtidos. Foram identificados neste período 
de tempo cinco casos de adesão parcial e/ou não adesão. Foram trabalhados em consultas de enfermagem presencias, contactos telefónicos, 
ajuste de parâmetros nos dispositivos (diminuição do tempo de injecção), técnicas de alívio de dor, ensino de técnicas de distracção, negociação, 
reforço positivo pelos resultados obtidos e desenvolvimento da relação interpessoal para um envolvimento das crianças/adolescentes e pais 
nos objectivos terapêuticos. Um seio familiar disfuncional, receio da dor e dificuldade em fazer as deslocações ao Instituto para aquisição de 
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terapêutica foram, no passado, as principais razões encontradas nos casos de não adesão. Desde o início do tratamento que a capacitação para 
auto administração tem-se revelado promotora de responsabilidade, auto-cuidado e “empowerment” em todo o processo terapêutico.

DISCUSSÃO: A educação terapêutica, as novas tecnologias e trabalho em equipa multidisciplinar, são fundamentais para o desenvolvimento de 
habilidades e capacitação para a administração e consequente sucesso na adesão. Só com ela poderá ser validada a sua eficácia e decidir-se 
sobre futuros ajustes das doses de somatotropina na administração às crianças/adolescentes. Este sucesso terapêutico repercute-se não só nos 
resultados imediatos como também na qualidade de vida presente e futura dos sobreviventes. 

Hiperinsulinismo congénito, descrição de quatro casos
Joana Verdelho Andrade1,3; Mafalda Cascais2,3; Mário Laço3; Joana Serra Caetano3; Rita Cardoso3; Isabel Dinis3; Francelina Lopes3; 
Alice Mirante3

1 Centro Hospitalar Tondela-Viseu, E.P.E.; 2 Centro Hospitalar Leiria, E.P.E.; 3 Hospital Pediátrico de Coimbra, Centro Hospitalar Universitário de Coimbra, E.P.E.

INTRODUÇÃO: A hipoglicemia hiperinsulinémica refere-se a um grupo de doenças morfológica, genética e clinicamente heterogéneo associado 
a desregulação da secreção de insulina. É a causa mais comum de hipoglicémia hipocetótica persistente em recém-nascidos e lactentes e está 
associada a risco significativo e permanente de lesão cerebral. 

Descrição de casos: Descrevemos quatro casos de hipoglicemia hiperinsulinémica hipocetótica persistente de apresentação no período 
neonatal precoce (n=3) e na infância em contexto de convulsão com hipoglicémia (n=1). A terapêutica com diazóxido foi eficaz em três dos casos, 
e a ausência de resposta à terapêutica médica motivou a realização de pancreatectomia subtotal num dos doentes. O estudo genético, realizado 
em todos os casos, revelou alterações em três, envolvendo o gene GLUD1 (síndrome de hiperinsulinismo-hiperamoniémia) em um doente e o 
gene ABCC8 em dois, um em homozigotia compatível com fenótipo difuso e outro em heterozigotia com variante não previamente descrita de 
significado clínico incerto. Não se verificaram atrasos de desenvolvimento psicomotor ou epilepsia. 

Discussão: A abordagem de doentes com hiperinsulinismo congénito é multidisciplinar. Em dois dos casos descritos, verificou-se a existência 
de correlação genótipo-fenótipo tanto clinicamente como na resposta à terapêutica instituída, de acordo com o descrito com a literatura. 
Salienta-se a importância do estudo genético no diagnóstico, orientação terapêutica e prognóstico destes doente.

DISTÚRBIO DO EIXO SOMATOTRÓFICO SECUNDÁRIO A TUMORES DO 
SISTEMA NERVOSO CENTRAL DIAGNOSTICADOS EM IDADE PEDIÁTRICA
Dias Daniela, Simões-Pereira Joana, Cavaco Daniela, Maciel Joana, Donato Sara, Pereira Maria da Conceição
Serviço de Endocrinologia, Instituto Português de Oncologia de Lisboa Francisco Gentil.

INTRODUÇÃO: O Défice de Hormona do Crescimento (DHC) é uma das mais precoces e frequentes alterações do eixo hipotálamo-hipofisário 
que surge nos sobreviventes de tumores do sistema nervoso central (t-SNC) em idade pediátrica. Além de melhorar a composição corporal e a 
densidade mineral óssea, a terapêutica com somatropina nestes doentes tem como primordial objetivo restaurar o normal crescimento, de forma 
a atingirem uma estatura final adequada.

Pretendemos caracterizar clinicamente os doentes com t-SNC que desenvolveram DHC, no que respeita aos seus dados auxológicos e bioquímicos 
ao diagnóstico, bem como avaliar a resposta à terapêutica com somatropina.

Material e métodos: Análise retrospectiva de 242 casos t-SNC com diagnóstico de DHC ≤18 anos, seguidos entre 1994-2018, na Consulta 
de Endocrinologia de Reabilitação (CER). Análise estatística: SPSS-25th Edition - testes:Pearson e T-pares.

Resultados: Foram identificados 119 doentes [68(57,1%) rapazes] com DHC. Follow-up mediano na CER de 10,5(0,4–23,4) anos. Os 
tumores mais frequentes foram os meduloblastomas 50(42%) seguidos dos astrocitomas pilociticos 27(22,7%). A idade média ao diagnóstico 
oncológico foi de 7,3±4,1 anos. Relativamente aos tratamentos primários efectuados: cirurgia em 102(85,7%), quimioterapia em 95 (79,8%), 
radioterapia sobre o SNC em 39(32,8,2%) e radioterapia sobre o SNC + neuroeixo 60(50,4%). As doses médias sobre o SNC e neuroeixo foram 
56,3 ± 16,7(16 – 108) e 32,2 ± 4,9(17–40) Gy, respectivamente. O período médio entre o fim dos tratamentos oncológicos e o diagnóstico de 
DHC foi de 2,7±2,5 anos. A idade média ao diagnóstico desta endocrinopatia foi de 11,9±3,8. A média do SDS da estatura ao diagnóstico de 
DHC foi -1,4±1,2, sendo a média do SDS de IGF-1 ao diagnóstico -1,3±1,3 e do SDS da idade óssea inicial -1,0±1,47. Não existiu correlação 
entre o SDS da estatura inicial e o do IGF-1 ao diagnóstico (p=0,27), mas no entanto este último parâmetro correlacionou-se positivamente com 
o SDS da idade óssea (p = 0,273; p=0,014).

Oitenta e nove (74,8%) doentes realizaram terapêutica com somatropina, dos quais 51(42,9%) completaram o tratamento. Observou-se correlação 
indirecta entre a idade de início da terapêutica e a velocidade de crescimento no 1º ano de terapêutica (p =-0,54;p<0,0001). O SDS médio da 
estatura final nesses doentes foi de -0,93±1,2, que foi estatisticamente superior ao SDS da altura prévia à terapêutica (vs-1,50±1,06;p=0,001), 
embora o SDS da estatura alvo familiar (EAF) não tenha sido atingido (vs -0,37±1,13; p<0,001).

Conclusão: O reconhecimento e tratamento atempados são cruciais no DHC, sendo que quanto mais novos forem os doentes ao início da 
terapêutica, maior será a resposta, pelo menos no primeiro ano de tratamento. De acordo com o reportado na literatura, apesar da reposição 
adequada de HC não ter permitido atingir a EAF, a terapêutica com somatropina conduziu a uma melhoria significativa do SDS estatural. As razões 
subjacentes ao não atingimento da EAF, nos sobreviventes oncológicos, são multifactoriais. 
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SÍNDROME DE NOONAN E O PAPEL DA TERAPÊUTICA COM HORMONA 
DE CRESCIMENTO – A PROPÓSITO DE UM CASO CLÍNICO
Clara Cunha, Ricardo Capitão, Catarina Roque, Catarina Saraiva, Manuela Oliveira.
Serviço de Endocrinologia do Hospital Egas Moniz, CHLO, EPE.

INTRODUÇÃO: O Síndrome de Noonan é uma patologia autossómica dominante, com grande variabilidade fenotípica, que é caracterizada por 
baixa estatura, dismorfias faciais (hipertelorismo, implantação baixa das orelhas) e cardiopatia congénita (estenose pulmonar e cardiomiopatia 
hipertrófica). A incidência varia entre 1:1000 e 1:2500 nascimentos. A transmissão é autossómica dominante, contudo pode decorrer de 
mutações somáticas. Os genes associados a esta patologia pertencem à via de sinalização RAS-MAPK. 

Caso clínico: Trata-se de um doente do sexo masculino, 6 anos de idade, referenciado à consulta de Endocrinologia Pediátrica por baixa 
estatura. Dos antecedentes familiares destaca-se estatura alvo familiar de 166,1 (-1.45 SDS). Dos antecedentes pessoais há a salientar: gravidez 
vigiada, parto de termo, eutócico, com índice de Apgar 9/10, comprimento e peso ao nascer de 46.2 cm (-1,58 SDS) e 3.015 Kg (-0.62 SDS), 
respectivamente. Por criptorquidia bilateral foi submetido a orquidopexia com 1 ano. Apresentava ainda um foramen oval patente e comunicação 
interauricular pequena, em vigilância em consulta de Cardiologia Pediátrica. O exame físico revelou desenvolvimento psicomotor adequado, 
implantação baixa dos pavilhões auriculares, discreta ptose palpebral à esquerda, estatura de 103.9 cm (-3.11 SDS) e peso 16.4 Kg (-2.18 SDS). 

Dos exames complementares de diagnóstico efectuados destaca-se: rastreio de doença celíaca negativo, função tiroideia sem alterações, 
IGF-1 53.79 ng/mL (62-248 ng/ml) e prova de estimulação com clonidina com resposta adequada (GH> 10 ng/mL), atraso da idade óssea (3 
anos). Durante a vigilância, a estatura tem-se mantido abaixo do Percentil 3 (-2.87 SDS), muito discordante da estatura alvo familiar e com uma 
velocidade de crescimento 3.9 cm/ano. O estudo genético identificou mutação do gene PTPN11, com presença em heterozigotia da mutação 
923A>G, corroborando o diagnóstico de Síndrome de Noonan tipo 1, não apresentando mutação nos genes KRAS, CBL e NF1 os quais estão 
associados a risco de desenvolvimento de Leucemia Mielomonocítica Juvenil. Após o diagnóstico ponderou-se terapêutica com Hormona de 
Crescimento Recombinante, contudo não há aprovação desta terapêutica neste Síndrome pela Comissão Nacional para a Normalização da 
Hormona de Crescimento e, por outro lado, a experiência é limitada.

Discussão: Ao apresentar este caso, os autores pretendem alertar para esta patologia que faz diagnóstico diferencial com baixa estatura, 
atraso pubertário e criptorquidia, bem como reflectir sobre a possível indicação terapêutica com somatotropina nesta entidade.

EXERCÍCIO FÍSICO NA DIABETES MELLITUS TIPO 1  
– EDUCAÇÃO EM SAÚDE
Cláudia M. Silva1, Susana Carvalho2, Maria Miguel2, Ana Antunes2, Olinda Marques3, Sofia A. Martins2

1 Interna de Formação Específica de MGF, USF Prado. Sob orientação de Dra. Filomena Reys; 2 Assistente Hospitalar Graduada em Pediatria, Hospital de Braga, equipa da diabetes do Hospital de 
Braga; 3 Assistente Hospitalar Graduada em Endocrinologia, Hospital de Braga, equipa da diabetes do Hospital de Braga

O exercício regular é essencial ao desenvolvimento psicomotor da criança e adolescente, favorecendo, na diabetes mellitus tipo 1 (DM1), a 
manutenção da glicémia e peso corporal apropriados e a diminuição do risco cardiovascular. No entanto, o aumento do risco de hipoglicemias e 
a insuficiente informação adquirida sobre o tema dificultam a sua prática.

O projeto “Prescrição de exercício físico na DM 1” tem como objetivo a educação para a prática de exercício em segurança neste grupo, através 
da sua formação, dos seus pais e comunidade escolar. Realizou-se o presente estudo para aferir os conhecimentos da população-alvo sobre a 
temática.

Estudo observacional descritivo, baseado em questionário online, anónimo. Amostra constituída pelos jovens com DM1 seguidos na consulta 
de Diabetes Hospitalar sob insulinoterapia funcional. Foi realizada a revisão sistemática de consensos e normas das principais Sociedades 
internacionais, usando os termos MeSH “Exercise” e “Diabetes Mellitus, Type 1”, publicados nos últimos 5 anos e construído um inquérito na 
plataforma Google® docs, de averiguação da adaptação alimentar e terapêutica à atividade física. Os dados foram recolhidos entre setembro de 
2017 e 2018, analisados utilizando o Excel® do Microsoft Office® 365 e SPSS® 23.

Obteve-se uma taxa global de resposta de 46,97% (31 respostas); idades entre 5 e 17 anos; 58,1% do sexo masculino. 80,6% com sistemas 
de Perfusão Subcutânea Contínua de Insulina (PSCI) e 19,4% a realizar administração subcutânea diária. Predominaram atividades aeróbias 
(83,9%), com duração de 30 a 60 minutos (54,8%) e intensidade moderada (48,4%). As questões onde foi mais notória a falta de conhecimento 
da população relacionaram-se com a adaptação terapêutica: a maioria dos jovens manteve a dose habitual de insulina, tanto prévia (77,4% do 
bólus prévio à refeição; 90,3% da dose basal) como posterior ao exercício (90,3% do bólus; 83,9% da basal noturna), o que correspondeu a 
22,6% de adequação do bólus prévio e 32,3% posterior. O consumo de glicose verificou-se adequado em 71% dos casos com base na glicémia 
pré-exercício e em 61,3% após exercício. Não foi descrita a realização de exercício com hipoglicémia severa ou superior ou igual a 270mg/dL. 
Ocorreu hipoglicémia noturna em 25,8%, no entanto em 16,1% esta medição não foi realizada.

Praticamente todas as formas de atividade física podem ser realizadas em segurança pelo jovem com diabetes. Na sequência do presente estudo 
foi realizado um folheto informativo sobre o assunto, em uso na consulta de diabetes: A adequação individual da alimentação e terapêutica são 
essenciais para melhores resultados, sendo possível com o conhecimento sobre a resposta esperada e individual ao exercício elegido pelo jovem. 
É necessária a educação do doente, educadores e professores para a redução dos riscos e satisfação nesta prática, principalmente no que toca 
à adequação da insulinoterapia. 
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AVALIAÇÃO DE COMORBILIDADES CARDIOVASCULARES NA 
HIPERPLASIA CONGÉNITA DA SUPRARRENAL EM IDADE PEDIÁTRICA
Sílvia Paredes1, Marta Alves2, Fábia Carvalho3, Maria Miguel Gomes3,4, Sofia Martins3,4, Olinda Marques1,4 e Ana Antunes3,4

1 Serviço de Endocrinologia, Hospital de Braga; 2 Serviço de Pediatria, Hospital Da Senhora Da Oliveira – Guimarães; 3 Serviço de Pediatria, Hospital de Braga; 4 Unidade de Endocrinologia 
Pediátrica, Hospital de Braga.

INTRODUÇÃO: A hiperplasia congénita da suprarrenal (HCSR) parece estar associada a múltiplos fatores de risco cardiovascular (CV) na idade 
adulta. Por um lado, a terapêutica com corticoides, que nalguns casos ultrapassa a dose fisiológica e por outro, o excesso de androgénios, podem 
contribuir para o aparecimento destas comorbilidades. Na literatura os dados na idade pediátrica são escassos. Foi objetivo deste estudo avaliar 
fatores de risco CV e metabólico em doentes com HCSR por défice de 21-hidroxilase em idade pediátrica. 

Métodos: Os processos dos doentes com HCSR seguidos na Unidade de Endocrinologia Pediátrica do nosso centro hospitalar foram revistos 
de forma retrospetiva. Foram colhidos dados relativos à patologia e seu tratamento, antropometria, perfil tensional e lipídico. Prospectivamente 
foram realizadas provas de tolerância oral à glicose (PTGO) aos doentes com ≥6 anos. A insulinorresistência foi avaliada através do HOMA-IR, 
considerada como positiva se ≥3,5 e através do índice de Matsuda, calculado através dos resultados da PTGO e considerado positivo se <2,5.

Resultados: Foram incluídos 8 doentes (sexo feminino 5/ masculino 3), com uma média de idades de 11,4±4,5 anos (3,8-16,7 anos). Quatro 
doentes apresentam a forma perdedora de sal, tendo sido diagnosticados por crise salina no período neonatal. Três doentes apresentam a forma 
virilizante e 1 doente a forma não clássica. Estes últimos foram diagnosticados por pubarca precoce, com uma média de idades de 6,7±0,9 anos. 
Atualmente, 2 doentes são pré-púberes, 3 púberes e 3 pós-púberes e apresentam uma média de tempo de follow-up de 7,62±0,2 anos (2-14). 
Seis doentes encontram-se sob terapêutica com hidrocortisona, dose média 11,41±1,8 mg/m2 e 5 sob fludrocortisona. Dois doentes necessitaram 
de cirurgia de reconstrução genital. Metade dos doentes são normoponderais, 1 apresenta baixo peso, 1 excesso de peso e 2 obesidade. Todos os 
doentes apresentaram tensão arterial sistólica e diastólica <P90 (para idade, sexo e estatura). A média de colesterol total, colesterol LDL, colesterol 
HDL, colesterol não-HDL e triglicerídeos foi de 138±31,9, 72,71±24,2, 59,86±12,1, 78,43±26,7 e 55±14,4 mg/dL, respetivamente. Um doente 
apresentou colesterol não-HDL elevado, 2 apresentaram, colesterol LDL e HDL no limite superior e inferior do normal, respetivamente. A média de 
glicemia e a mediana de insulina em jejum foi de 77,14±4,3 mg/dL e 19 (9,6-27,3) uUI/mL, respetivamente. O HOMA-IR calculado apresentou 
mediana de 3,81 (2,8-5,3) e 3 doentes apresentaram critérios de insulinorresistência. Na PTGO nenhum doente apresentou disglicemia e a 
mediana do índice de Matsuda foi 8,96 (5,9-17,6). Não se encontraram correlações entre a dose de hidrocortisona e o IMC ou HOMA-IR.  

Conclusão: Neste estudo, 3 doentes (37,5%) apresentaram excesso de peso/obesidade e 3 critérios de insulinorresistência. Um doente 
(12,5%) apresentou dislipidemia e nenhum hipertensão. No global, metade dos doentes apresentou pelo menos um fator de risco CV. Apesar da 
idade, os doentes com HCSR por défice de 21-hidroxilase parecem apresentar, desde cedo, diversos fatores de risco CV. É fundamental avaliar 
o perfil cardiometabólico aquando da avaliação destes doentes e reforçar a importância das alterações do estilo de vida de forma a reduzir o 
risco CV em adulto. 

TRAUMATISMO CERVICAL COM FRACTURA TIROIDEIA 
– CASO CLÍNICO
Filipa Bastos, Ana Ferreira, Maria Carlos Cordeiro, Luísa Raimundo, Jorge Portugal
Serviço de Endocrinologia e Diabetes, Hospital Garcia de Orta

INTRODUÇÃO: O O traumatismo cervical é comum em vários tipos de acidentes. No entanto, a lesão da glândula tiroideia é pouco reportada. 
Quando o traumatismo é grave, com hematoma extenso e comprometimento da via aérea, é necessária uma abordagem cirúrgica. Nos outros 
casos, poderá optar-se pelo tratamento conservador. Independentemente do tipo de abordagem escolhida, é necessário manter estes doentes 
sob vigilância pelo risco de crise tirotóxica, embora a maioria dos doentes se mantenha estável.

Caso Clínico: Apresentamos o caso de uma criança do sexo masculino, 11 anos, sem antecedentes pessoais de relevo, nomeadamente 
patologia tiroideia.

Enviado ao serviço de urgência após queda de bicicleta com traumatismo cervical. Apresentava edema cervical acentuado com dor local e 
disfagia. À palpação cervical, com tumefacção cervical esquerda, consistência mole, não pulsátil, não aderente aos planos profundos, dolorosa 
à palpação e com sinais inflamatórios. Com função tiroideia normal. Fez ecografia cervical que revelou descontinuidade da glândula tiroideia 
no lobo esquerdo, sugestiva de laceração transfixiva/fractura tiroideia, com marcado hematoma locorregional condicionando tumefacção dos 
tecidos, sem compromisso da via aérea. Ficou internado para monitorização e vigilância. Teve alta encaminhado para consulta de Endocrinologia.

Reobservado uma semana depois. Com resolução do hematoma cervical e sem dor à palpação, sem sintomas compressivos e sem queixas 
sugestivas de disfunção tiroideia. Mantinha função tiroideia normal, com anticorpos antitiroideus negativos. Manteve-se em vigilância.

Realizada nova ecografia cervical cinco meses depois, que mostrou resolução de fractura tiroideia, com glândula normodimensionada, mas lobo 
esquerdo de menores dimensões e ecoestrutura heterogénea. 

Manteve-se assintomático. Verificado aumento progressivo de hormona estimulante da tiroide (TSH) ao longo deste período, com triiodotironina 
(T3) e tiroxina (T4) estáveis (TSH subiu de 4,43 mU/L para 7,67 mU/L, este último superior ao limite do normal para a idade). Admitido 
hipotiroidismo subclínico, tendo iniciado terapêutica com levotiroxina, 25 mcg por dia. Mantém seguimento em consulta de Endocrinologia.

Discussão: A fractura ou lesão tiroideia é pouco frequente, sendo a literatura escassa no que concerne ao seguimento destes doentes do 
ponto de vista endocrinológico. Na pesquisa efectuada, não foram encontrados casos de hipotiroidismo comprovadamente causados por trauma 
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e lesão da tiroide. Neste caso, foi admitido hipotiroidismo subclínico cerca de 5 meses após o trauma. Apesar de não termos uma avaliação 
imagiológica da tiroide prévia ao trauma, parece ter havido alteração da estrutura tiroideia com ligeira diminuição do tamanho do lobo esquerdo, 
que eventualmente poderá ter levado a alteração da função tiroideia. Este caso mostra que é importante manter vigilância destes doentes a longo 
prazo com avaliação da função tiroideia, pelo risco de desenvolvimento de alterações mais tardias. 

PSEUDOHIPOPARATIROIDISMO TIPO 1B  
– RELATO DE CASO
Claudia Matta-Coelho1, Ana Rita Dias2, Marta Alves1, Ana Antunes2, Sofia Martins2

1 Serviço de Endocrinologia, Hospital de Braga; 2 Serviço de Pediatria, Hospital de Braga.

INTRODUÇÃO: O pseudohipoparatiroidismo (PHP) é uma doença rara, com uma prevalência estimada de 0.79 casos/100 000. Carateriza-se 
por resistência dos órgãos-alvo à ação da hormona paratiroideia (PTH), que resulta em hipocalcemia, hiperfosfatemia e concentrações elevadas 
de PTH. A maioria dos casos são esporádicos, diagnosticados na infância. De acordo com os achados fenotípicos, bioquímicos e investigação 
genética, o PHP pode ser classificado em quatro tipos – PHP tipo 1a, PHP tipo 1b, PHP tipo 1c e PHP tipo II. 

CASO CLÍNICO: Os autores apresentam o caso clínico de um adolescente de 14 anos referenciado à Consulta Externa de Endocrinologia 
Pediátrica por hipotiroidismo autoimune. 

Trigémeo. Durante a infância foram reportadas perturbações da linguagem e dificuldades de aprendizagem. Aos 12 anos apresentou um episódio 
de convulsão em apirexia. No eletroencefalograma foi identificada atividade paroxística bilateral, tendo sido iniciado tratamento com ácido 
valpróico. A tomografia crânio-encefálica cerebral mostrou múltiplos focos de calcificação intraparenquimatosa no hemisfério cerebral esquerdo. 
O estudo analítico revelou: PTH 323.8 pg/mL (intervalo de referência 14-72), cálcio 6.5 mg/dL (9.6-10.6) e fósforo 9 mg/dL (3.4-5.5), com uma 
função renal, 25-hidroxi vitamina D e o rácio urinário cálcio/creatinina normal. Antecedentes familiares: pai com Doença de Crohn e irmã com 
neurofibromatose. Aos 14 anos foi à primeira Consulta Externa de Endocrinologia Pediátrica medicado com levotiroxina 100 mcg. Ao exame 
físico: estatura P50, peso P25-50, Tanner V e sem caraterísticas fenotípicas sugestivas de osteodistrofia hereditária de Albright (obesidade, 
baixa estatura, face arredondada ou braquidactilia). Os sinais de Chovstek e Trousseau eram negativos, referia fadiga muscular e cansaço fácil. 
O estudo analítico complementar revelou: cálcio ajustado à albumina de 7.8 mg/dL (9.6-10.6), cálcio ionizado 0.95 mmol/L (1.1-1.35), fosforo 
6.1 mg/dL (3.4-5.5), magnésio 22 mg/L (18-24), PTH 347.5 pg/mL (14-72), 25-hidroxi vitamina D 25 ng/mL (31-100), cálcio urinário 24 horas 
<107.5 mg/24h (42-353), anticorpos anti-tiroideus positivos, TSH 0.009 uU/mL (0.358-3.74), T4 livre 2.17 (0.76-1.46) e creatinina 0.7 mg/dL 
(0.4-1.2). A ecografia cervical foi compatível com tiroidite. Perante aos achados bioquímicos e na ausência de alterações fenotípicas sugestivas 
de osteodistrofia hereditária de Albright, foi feito o diagnóstico clínico de pseudohipoparatiroidismo tipo 1b. Iniciou tratamento com calcitriol 0.5 
mcg uma vez por dia, carbonato de cálcio 1000 mg duas vezes por dia e a dose de levotiroxina foi ajustada. Constatou-se uma progressiva 
normalização dos valores de cálcio e fosforo. Atualmente, apresenta uma ligeira melhoria dos distúrbios de linguagem e de aprendizagem, 
referindo menor cansaço. Mantém vigilância anual do cálcio sérico e urinário, fósforo e PTH. Aguarda o estudo genético do gene GNAS 1, 
protelado até à maioridade.

DISCUSSÃO: O PHP é uma entidade clínica complexa, sendo muitas vezes o diagnóstico realizado de forma tardia. Assim, apesar de raro, o 
diagnóstico de PHP deve ser considerado perante a tríade de convulsão, hipocalcemia e calcificações cerebrais. O diagnóstico precoce e o 
tratamento adequado permitem a prevenção das complicações associadas à hipocalcemia. O estudo genético diferencia os vários tipos de PHP, 
contudo não é essencial para o diagnóstico, tratamento e seguimento apropriado. 

CETOACIDOSE DIABÉTICA MODERADA-GRAVE 
EM UNIDADE DE CUIDADOS INTERMÉDIOS
Carmo Ferreira1, Ivo Neves1, Catarina Faria1, Maria Miguel Gomes2, Ana Antunes2, Sofia Martins2, Liliana Abreu3, Marina Pinheiro3, 
Carla Garcês3, Arnaldo Cerqueira3

1 Serviço de Pediatria, Hospital de Braga. 2  Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Serviço de Pediatria, Hospital de Braga. 3  Unidade de Cuidados Intermédios Pediátricos, Serviço de Pediatria, 
Hospital de Braga.

Introdução: O A Cetoacidose Diabética (CAD) é uma complicação major da Diabetes Mellitus 1 (DM1), sendo a sua apresentação inicial em 
cerca de 30% dos casos. Constitui motivo frequente de admissão em Unidades de Cuidados Intermédios Pediátricos (UCIPed).

Objetivos: Caracterizar a população de crianças com diagnóstico de CAD moderada-grave internada numa UCIPed do Norte do país, a sua 
apresentação clínica, tratamento e evolução. Comparar as CAD na doença inaugural ou não, quanto à apresentação e evolução clínicas.

Metodologia: Análise retrospetiva descritiva dos processos de doentes com CAD moderada-grave admitidos numa UCIPed de junho/2016 
a outubro/2018. Classificação de CAD segundo critérios da ISPAD (International Society for Pediatric and Adolescent Diabetes): moderada se 
pH venoso <7,20 ou HCO3 <10mmolL; grave se pH venoso <7,10 ou HCO3 <5mmol/L. Tratamento de dados em SPSS21, recorrendo a teste 
t-student.

Resultados: Identificamos 9 doentes, 5 do género masculino, com idade mediana de 12,8 anos (4,3-16,8). Sendo que um único doente 
apresentou 4 internamentos (caso social), obtivemos no total 13 internamentos por CAD. Seis dos 13 casos corresponderam a DM1 inaugural. 
Ocorreu CAD grave em 2 casos. Três internamentos cursaram com quadro infecioso (1 infeção vírica das vias aéreas superiores (IVAS) em 
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DM1 inaugural; 1 IVAS e 1 amigdalite estreptocócica em doentes com DM1 prévia). Escala de Coma Glasgow mínima 13. Analiticamente: 
mediana de glicemia 662,6mg/dL (350-1763), HbA1C 10.3% (6-16), cetonemia 6,38mmol/L (4,50-7,60), pH 7,128 (6,980-7,200), HCO3- 9,15 
mmol/L (6,1-13,7), osmolaridade sérica 306,2mmol/L (282-375), parâmetros sem diferença significativa entre casos de DM1 inaugural ou não. 
Hipernatrémia em 2 casos, um dos quais DM1 inaugural; hiponatrémia em 2 casos de DM1 inaugural - sódio corrigido mediano 142,7mEq/L 
(126,9-175,0).

Efetuou-se volemização na primeira hora com soro fisiológico em 12 casos, mediana 10,0ml/kg (7,5-10). Após admissão, foi iniciado soro com 
potássio após mediana de 2,69h (1,0-7,0), glicosado após 2,3h (0,5-12) e perfusão de insulina após 1,29h (0,0-3,0). A perfusão de insulina 
decorreu durante mediana de 22,0h (10-56h), com concentração mais frequente de 0,05UI/kg/h (mínimo 0,05, máximo 0,10).

Nas primeiras 2h pós-admissão, 11 casos apresentaram redução glicémica mediana 69,5mg/dL/h (10,5-256,0), estando 6 casos no intervalo 
de redução desejado (35-90mg/dl/h); em 2 casos houve aumento glicémico. Resolução das CAD ocorreu nas primeiras 12 horas em 10 
internamentos; o tempo até obter pH≥7,30 foi mais longo no grupo de DM1 inaugural, relativamente ao grupo com diagnóstico prévio, mediana 
de 13h (10-23) versus 8,5h (6-12), p=0,032. Obteve-se HCO3≥15 na mediana 10,92h (6,0-23,0) após admissão. 

A duração de internamento foi de 3,46 dias (2-7), não se tendo verificado edema cerebral com necessidade de terapêutica antiedematosa, nem 
óbitos durante o mesmo.

Conclusão/Discussão: Excluindo o doente que apresentou múltiplos internamentos, a maioria das CAD moderadas a graves corresponderam 
a doença inaugural, refletindo controlo satisfatório da generalidade dos doentes com DM1. Na maioria dos casos iniciou-se bólus de soro 
fisiológico à admissão, abordagem que deve ser decidida de forma individualizada. A abordagem terapêutica e monitorização protocoladas, 
poderão ter sido determinantes para a boa evolução clínica - na generalidade ocorreu resolução da CAD até 12horas após admissão

ANEMIA MEGALOBLÁSTICA SENSÍVEL À TIAMINA  
– A PROPÓSITO DE DOIS CASOS CLÍNICOS
Ana Raquel Henriques1, Ana Barbosa Rodrigues1, Carla Pereira1,2, Brígida Robalo1,2, Lurdes Sampaio1,2

1 Serviço de Pediatria Médica, Departamento de Pediatria, Hospital de Santa Maria – Centro Hospitalar de Lisboa Norte, EPE, Lisboa, Portugal; 2 Unidade de Endocrinologia Pediátrica, Serviço de 
Pediatria Médica, Departamento de Pediatria, Hospital de Santa Maria – Centro Hospitalar de Lisboa Norte, Lisboa, Portugal

Introdução: A anemia megaloblástica sensível à tiamina (AMST) ou Síndrome de Rogers, é uma doença autossómica recessiva rara causada 
por mutações no gene SLC19A2. Manifesta-se pela tríade diabetes, anemia macrocítica e surdez neurossensorial. 

DESCRIÇÃO CASO CLÍNICO: Descrevem-se dois casos clínicos, ambos sem história de consanguinidade. 

Caso 1: 6 anos, sexo feminino, natural de Portugal. Aos 10 meses, internamento por infeção do trato urinário, tendo realizado neste contexto 
avaliação analítica que mostrava anemia, hiperglicémia e acidose. Iniciou insulina de acordo com protocolo de cetoacidose diabética, com 
melhoria gradual. Durante o internamento observado agravamento dos parâmetros hematológicos, com diminuição da Hb (6,5 g/dL), neutrófilos 
(mínimo 600 neutrófilos) e plaquetas (mínimo 29.000/uL), pelo que foi realizada transfusão de concentrado eritrocitário. Realizou doseamento 
de G6PD negativo, electroforese de hemoglobinas sem alterações, serologias virais negativas e mielograma sem alterações. Nos meses 
subsequentes, diminuição progressiva da Hb, mantendo VGM 81-87fL, e necessidades crescentes de insulina. Aos treze meses, por suspeita de 
surdez, realizados potenciais evocados auditivos, que confirmaram surdez neurossensorial bilateral. 

Caso 2: Três anos, sexo masculino, natural de São Tomé. Aos três meses, por episódios repetidos de prostração e febre, com necessidade 
de múltiplas transfusões de concentrado eritrocitário, admitido diagnóstico de drepanocitose. História de atraso da linguagem e suspeita de 
surdez. Aos três anos é internado com o diagnóstico de diabetes mellitus e é evacuado para Portugal, após três meses de internamento, por 
hiperglicémias de difícil controlo, apesar da insulinoterapia prescrita.  Laboratorialmente: Hb 7,9g/dL, VGM 102,2fL, Leucócitos 18.740/uL, 
Plaquetas 334.000/uL, HbA1c 8,8%. Durante o internamento verificaram-se níveis decrescentes de hemoglobina (mínimo 5,3g/dL) e plaquetas 
(mínimo 20.000/uL) e glicémias capilares de 192-360mg/dL com necessidade crescente de insulina. Realizou electroforese de hemoglobinas 
sem alterações, potenciais evocados auditivos confirmaram surdez neurossensorial bilateral e observação oftalmológica compatível com distrofia 
retiniana bilateral. 

Em ambos os casos perante a hipótese diagnóstica de AMST foi iniciada suplementação, de forma empírica, com tiamina (dose inicial 50 mg/
dia até 75-100 mg/dia) com normalização das alterações hematológicas, melhoria franca do controlo glicémico e diminuição progressiva da 
necessidade de insulina. No caso 1, estudo genético confirmou mutação no gene SLC19A2 (identificada uma nova mutação homozigótica). Caso 
2 aguarda resultado do estudo genético.

CONCLUSÃO: A AMST é uma entidade genética rara, mais comum na presença de consanguinidade, e potencialmente fatal. O tratamento é 
sintomático e inclui a terapêutica com tiamina que, por norma, corrige as alterações hematológicas e melhora a função endócrina, mas a surdez 
neurossensorial é irreversível. A suplementação com tiamina torna-se ineficaz a partir da puberdade. Para o seu diagnóstico é necessário um 
elevado grau de suspeição clínica. 
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p29UM CASO DE HIPERTRIGLICERIDEMIA GRAVE
Mariana Maia1, Ivete Afonso1, Patrícia Santos1, Maria do Sameiro Faria2, Marcelo da Fonseca1, Filipa Espada1

1 Serviço de Pediatria, Hospital Pedro Hispano, Unidade Local de Saúde de Matosinhos; 2 Serviço de Pediatria, Centro Materno-Infantil do Norte

Introdução: Estima-se que nos países desenvolvidos cerca de 20% da população pediátrica tenha algum grau de dislipidemia, sendo que a 
sua incidência tem vindo a aumentar. Está hoje comprovado que a ocorrência deste distúrbio contribui para o desenvolvimento de aterosclerose 
e doença cardiovascular (DCV).

Assim, reveste-se de particular importância o seu diagnóstico e tratamento. No entanto, apesar de existirem actualmente vários fármacos 
disponíveis a maioria não está ainda aprovada em idade pediátrica, pelo que o tratamento nestes casos pode representar um desafio.

Caso clínico: Criança do género masculino de 4 anos e 4 meses de idade enviada à consulta de Endocrinologia Pediátrica por obesidade.

Antecedentes pessoais: atraso global do desenvolvimento, com delecção patogénica e duplicação no cromossoma 15. Submetida a correcção 
cirúrgica de criptorquidia à direita aos 3 anos de idade.

Antecedentes familiares: mãe com obesidade e diabetes tipo 2, sob tratamento com insulina e anti-diabéticos orais e pai com obesidade e 
hipertriglicidémia primária (TGs 2450 mg/dL) sob tratamento com fenofibrato.

Aos 5 anos a criança apresentava obesidade (IMC 25.5 kg/m2, >P97), sem outras alterações. No decurso do seguimento e tendo em conta os 
antecedentes familiares, foram feitas avaliações seriadas do perfil lipídico, verificando-se aos 7 anos de idade valores séricos de TGs de 410 
mg/dL (normal para a idade: 28-129 mg/dL). Tendo em consideração a faixa etária, foram implementadas medidas dietéticas e exercício físico. 
Não obstante, foi verificado agravamento da obesidade e da hipertrigliceridemia (2312 mg/dL) - valor confirmado laboratorialmente por métodos 
de diluição e titulação. Posteriormente, foi também detectada nefropatia de etiologia desconhecida, com paucialbuminúria, pelo que foi iniciada 
colaboração com Nefrologia Pediátrica.

Perante estes achados e atendendo ao risco de complicações eminentes, nomeadamente pancreatite aguda, foram postuladas várias hipóteses 
terapêuticas: medidas dietéticas com restrição de gorduras e carbohidratos de absorção rápida; fibratos; niacina; óleo de peixe (2-4 g/dia) e 
insulinoterapia.

Aproximadamente dois meses depois de instituir medidas dietéticas, exercício físico e iniciar suplementação com óleo de peixe, houve uma 
marcada diminuição do IMC e da hipertrigliceridemia, mantendo actualmente valores entre 304 e 485 mg/dL.

Discussão: Apresentamos este caso por se afigurar um desafio terapêutico pela coexistência de hipertrigliceridemia grave familiar com 
manifestações na infância, obesidade e atraso de desenvolvimento psico-motor com mutação, bem como nefropatia com paucialbuminúria, que 
limita o tipo de tratamento a instituir.

É importante reconhecer que a presença de hipertrigliceridemia, per se, não é factor de risco major para DCV. No entanto, está associada a 
outras patologias que aumentam o risco de DCV, nomeadamente diabetes mellitus tipo 2 e obesidade. Assim, o tratamento deve focar-se em 
promover hábitos alimentares saudáveis e actividade física e, consequentemente, perda ponderal. É de realçar que níveis muito elevados de TGs 
acarretam risco de pancreatite aguda e, pelo risco desta complicação, deve ser iniciada terapêutica farmacológica. Foi iniciado tratamento com 
ómega-3 por, neste caso em concreto, estarem contra-indicados niacina e fibratos. Esta terapêutica está ainda pouco estudada, havendo relatos 
esporádicos da sua eficácia. No entanto, neste caso, revelou-se eficaz, em conjunto com medidas dietéticas e exercício físico.

Palavras-chave: dislipidemia, hipertrigliceridemia, familiar, obesidade
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