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22 NOV 2018 | 16:30 H | COMUNICACGES ORAIS SOBRE PUBERDADE
Moderadores: Joana Simdes Pereira e Brigida Robalo

DEFICIE[\ICIA DE HORMONA DE CRESCIMENTO:
IMPORTANCIA DO DIAGNOSTICO E TRATAMENTO PRECOCES

Bernardo Marques’, Sénia Madeira Gomes?, Joana Serra Caetano®, Rita Cardoso?®, Isabel Dinis®, Alice Mirante?, Ana Laura Fitas?,
Catarina Diamantino?, Catarina Limbert?, Rosa Pina?, Lurdes Lopes?

1 Servigo de Endocrinologia, Instituto Portugués de Oncologia de Coimbra FG, EPE; 2 Unidade de Endocrinologia Pedidtrica, Hospital D. Estefania, Centro Hospitalar e Universitario de Lisboa
Central, EPE; 3 Unidade de Endocrinologia Pedidtrica, Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, EPE

INTRODUGAO: O tratamento com hormona de crescimento (HC) é seguro e melhorou muito a abordagem de criancas e adolescentes com
deficiéncia de hormona de crescimento (DHC). Alguns estudos demonstram que a maior parte do aumento estatural associado ao tratamento com
HC ocorre em idade pré-pubertaria. O objetivo do nosso estudo foi avaliar o efeito da idade no inicio do tratamento e a sua duragéo, na estatura
final, em criangas com défice isolado de HC ou com défices hipofisarios mdiltiplos.

METODOS: Foi realizado um estudo retrospetivo e comparativo de 92 doentes que completaram o tratamento com HC em dois centros tercidrios
do pais. Os pardmetros avaliados incluiram sexo, diagndstico, estatura alvo familiar (EAF), estatura no inicio e final do tratamento e duragéo
do tratamento durante a pré-puberdade. Aquando o inicio do tratamento, criangas do sexo feminino com <10 anos e do sexo masculino com
<11 anos (grupo 1; n = 42) foram comparados com criangas do sexo feminino com >10 anos e do sexo masculino com >11 (grupo 2, n = 50
pacientes). A analise estatistica 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 inicio do tratamento foi de 10,1 + 4,5 anos (grupo 1 - 5,9 = 3,3 vsgrupo 2 - 13,4 = 1,6; p <0,001) e a duracdo 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-pubertéria (6,3 + 3,1 vs 0,37 = 0,5; p <0,001). No inicio do tratamento, a média do desvio padrdo 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
+1,28DS vs —1,5 + 0,7 SDS; p = 0,012]. Verificou-se maior ganho estatural (AESDS) no grupo 1 no final do tratamento (+ 1,8 + 2,1 SDS),
em comparagado com o grupo 2 (+ 1,4 = 0,8 SDS); p = 0,02), assim como menor diferenca entre a estatura final (SDS) e a EAF (SDS) (grupo 1
+0,2 +1,5vs grupo 2 -0,7 = 1; p=0,009).

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

SINDROME DE TURNER: IMPACTO DO TRATAMENTO COM HORMONA
DE CRESCIMENTO NA ESTATURA FINAL

Rute Baeta Baptista', Joana Matias?, Rita Barreira®, Ana Laura Fitas*, Catarina Diamantino*, Catarina Limbert*, Rosa Pina®, Lurdes
Lopes*

1 Pediatria Médica do Hospital de Dona Estefania; Area da Mulher, Crianca e Adolescente; Centro Hospitalar Universitario de Lisboa Central; 2 Servigo de Pediatria, Hospital Garcia de Orta E.PE.;
3 Servigo de Pediatria, Hospital de S&o Francisco Xavier, Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental; 4 Unidade de Endocrinologia Pediatrica do Hospital de Dona Estefania; Area da Mulher, Crianga e
Adolescente; Centro Hospitalar Universitério de Lishoa Central.

INTRODUGAO: A baixa estatura ¢ a caracteristica fenotipica mais frequente da Sindrome de Turner. O tratamento com hormona de crescimento
(HC) visa, entre outros objetivos, potenciar a estatura final. Varios 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 Sindrome de Turner.

METODOS: Estudo retrospetivo de uma série de casos de Sindrome de Turner que completaram tratamento com HC e mantiveram seguimento
até a estatura final, numa Unidade de Endocrinologia Pediatrica de um hospital de nivel lll. As variaveis continuas sdo apresentadas em mediana
e variagdo interquartil (P25-75). Usamos o teste de Mann-Whitney ou o teste de qui-quadrado para as comparagdes entre subgrupos, conforme
apropriado. A comparagdo intra-individual dos parametros auxoldgicos foi estudada usando o teste de Wilcoxon signed-rank. Andlise estatistica
efetuada em STATA, 14.2.

RESULTADOS: Foram incluidas 25 raparigas, das quais 10 (40%) apresentavam monossomia do X. A mediana da idade cronoldgica no inicio do
tratamento com HC foi 8,4 anos (P25-75: 5,4—4,9) e da idade Ossea foi 6,0 anos (P25-75: 5,4—4,9). A mediana da duracdo 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 (P2s-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 aceleragdo da
velocidade de crescimento de +2,9 cm/ano em relagéo a velocidade de crescimento no ano anterior ao inicio do tratamento (P25-75: 1.21-3.80;
P<0,001). A estatura final foi 146,0 cm (P2s-75: 141,7-148,8), correspondendo ao z-score de +1,33 (P25-75: 0,67-2,17) de acordo com 0s
valores de referéncia de Ranke et al para a Sindrome de Turner. A variagéo do z-score da estatura desde o inicio do tratamento até a estatura final
foi de +1,29 (P25-75: 0,67-2,17), P<0.001. A diferenca 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 comparag0es 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; P2s-75: 11,4-12,9; P=0.03).
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CONCLUSOES: 0 z-score da estatura final na coorte estudada é semelhante ao de estudos internacionais que avaliaram a estatura final de
raparigas com Sindrome de Turner tratadas com HC. Dos fatores modificaveis, destacamos que protelar a indugdo da puberdade, respeitando os
intervalos das recomendagdes clinicas, podera ter um impacto positivo na estatura final. Apesar das limitagdes inerentes a dimensao da amostra,
o presente estudo fornece dados sobre o impacto do tratamento com HC na estatura final das raparigas com Sindrome de Turner em contexto
real, podendo contribuir para melhor ajustar a expectativas das doentes e suas familias.

PUBERDADE PRECOCE E ACELERADA EM DOENTES COM TUMORES
DO SNC - ANALISE RETROSPECTIVA DE UM CENTRO DE REFERENCIA

Joana Maciel, Joana Simdes-Pereira, Daniela Cavaco, Daniela Dias, Sara Donato, Maria Conceigéo Pereira.
Servigo de Endocrinologia, Instituto Portugués de Oncologia de Lishoa, Francisco Gentil.

INTRODU(}T\O: As alteragOes pubertérias constituem a endocrinopatia mais frequente, depois do défice de hormona do crescimento (DHC),
nas criangas diagnosticadas com tumor do sistema nervoso central (--SNC). A puberdade precoce (PP) e acelerada (PA) pode cursar com
comprometimento da estatura final, sendo, no entanto, controverso o beneficio do tratamento neste aspecto. Pretendemos caracterizar, em
termos clinicos e terapéuticos, os doentes com t-SNC que apresentaram PP e PA.

MATERIAL E METODOS: Analisaram-se retrospectivamente os casos de t-SNC diagnosticados <18anos seguidos na consulta de Endocrinologia
de Reabilitagdo. Incluiram-se os doentes com puberdade precoce (sinais pubertarios antes dos 8 e 9 anos no sexo feminino e masculino,
respetivamente) e acelerada [inicio de puberdade na faixa de normalidade da idade mas rapida progressdo (transicdo Tanner 2-3 em <1,5
anos)]. Foram identificados 242 doentes com t-SNC, havendo 61(25%) com alteragdes pubertarias, dos quais 32(13%) evidenciavam PP/PA.
Andlise estatistica: SPSS-25th Edition (testes: x?, Mann-Whitney, T-pares).

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

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

Nos 21 doentes com PP, 13(62%) raparigas e 8(40%) rapazes, 0 SDS mediano da idade 0ssea ao diagnostico 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, ndo sendo esta prevaléncia diferente do grupo com PP (p=0,06).
0 SDS da idade 6ssea ao diagndstico foi +1,8(0-5). Sete (64%) doentes apresentavam DHC. Dois (18%) desenvolveram hipogonadismo central
a0 longo da sua evolugdo (@ambos submetidos a radioterapia).

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

DISCUSSAO: 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 clinica. Destacamos a importancia do reconhecimento e tratamento atempado destes
casos, que podem apresentar um encerramento precoce das epifises e encurtar a janela de agdo da HC, cujo défice se associa frequentemente
a estas alteragOes pubertérias.

De realgar que a terapéutica com leuprorrelina=letrozol permitiu a ndo diminuigdo do SDS da estatura final, sendo, no entanto, dificil avaliar o

seu efeito isoladamente do DHC. Apesar destes doentes poderem apresentar uma maturagao sexual precoce/acelerada, permanecem sujeitos
ao desenvolvimento posterior de hipogonadismo, dadas as sequelas tardias da radioterapia.

ALTERACOES DA DIFERENCIACAO SEXUAL - 10 ANOS DE EXPERIENCIA
DE UM CENTRO PEDIATRICO TERCIARIO

Catarina Matos de Figueiredo’, Sara Leite’, Joana Freitas', Maria Jodo Oliveira', Cidade Rodrigues?, Teresa Borges'
1 Unidade de Endocrinologia Pediatrica, Servigo de Pediatria, Departamento da Infancia e Adolescéncia; 2 Servigo de Cirurgia Pediatrica, Departamento da Infancia e Adolescéncia. Centro Materno
Infantil do Norte - Centro Hospitalar Universitario do Porto.

INTRODUGAO: As Alteragdes da Diferenciagdo Sexual (ADSs) abrangem um grupo heterogéneo de condigdes congénitas nas quais o
desenvolvimento do sexo cromossomico, gonadal ou fenotipico € atipico. A sua incidéncia é descrita entre 1: 4500 a 1: 5000 nados vivos € a
classificagdo atualmente recomendada é baseada no respetivo sexo cromossémico.

METODOS: Estudo descritivo retrospetivo com o objetivo de caracterizar o perfil clinico e a orientagdo dos doentes pediatricos com ADSs
seguidos num centro pediatrico terciario nos ltimos dez anos. Os dados foram recolhidos através da consulta dos processos clinicos.

RESULTADOS: 122 doentes pediatricos foram seguidos por ADSs nos ultimos dez anos. A maioria dos doentes correspondeu a situagtes
relacionadas com os cromossomas sexuais (61%); enquanto 25% possuiam ADSs 46,XY e 14% 46,XX. Os diagndsticos mais frequentes
subjacentes as ADSs ligadas aos cromossomas sexuais foram: a Sindroma de Turner (ST) (n = 39, cinco com diagndstico pré-natal, trés no
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periodo neonatal e os restantes diagnosticados com mediana de idade de 6.5 anos, IQR 8.5), a Sindroma de Klinefelter (SK) (n = 20, dos
quais metade tiveram diagnostico pré-natal) e a disgenesia gonadal mista (n = 15). Entre os pacientes com 46,XX, a Hiperplasia Congénita da
Suprarrenal (HCSR) foi o diagndstico mais comum (n = 12); e entre 0s 46,XY, a Sindrome de Insensibilidade a Androgénios (SIA) foi o diagndstico
mais frequente, sendo responsavel por 11 casos (9 formas completas e 2 formas parciais).

As manifestagbes clinicas incluiram mé evolugdo estatoponderal/baixa estatura, genitais ambiguos, héria inguinal com fendtipo feminino,
puberdade tardia/amenorreia primaria, hipospadias e/ou criptorquidia, atraso do desenvolvimento psicomotor/défice cognitivo e discordancia
entre o fenttipo e o caridtipo prénatal. O gonadoblastoma com puberdade precoce foi encontrado em um doente com mutagéo do gene SRY.
A maioria dos pacientes (80%) necessitou de orientagdo multidisciplinar incluindo: cirurgias corretivas (46%), suporte psiquiatrico (30%) ou
terapéutica hormonal de substituicao (63%).

DISCUSSAOQ: ST, SK, HCSR e SIA foram os diagndsticos mais frequentes subjacentes as ADSs, como é comumente descrito na literatura.
Gostariamos de reforcar a importancia do diagnostico oportuno das ADSS e a sua adequada orientagdo terapéutica, dado que estes sdo fatores
essenciais na prevencdo de complicagdes a curto e longo prazo e melhoria da qualidade de vida. A orientacdo destes pacientes deve envolver
uma equipa multidisciplinar, que inclua pelo menos, um endocrinologista pediatrico, um cirurgido e um pedopsiquiatra.

PUBERDADES HA MUITAS...

Sofia Ferreira'; Joana Rosa?; Inés Oliveira®; Brigida Robalo*; Carla Pereira*; Lurdes Sampaio*
1 Centro Hospitalar do Oeste — Hospital de Caldas da Rainha E.P.E.; 2 Servigo de Pediatria do Hospital do Divino Espirito Santo, Ponta Delgada, E.P.E.R; 3 Servico de Pediatria, Hospital de Sao
Bernardo, Centro Hospitalar de Setdbal E.P.E; 4 Centro Hospitalar Universitario de Lisboa Norte — Hospital de Santa Maria

INTRODUGAO: OAo longo da vida existem trés periodos em que se da uma ativagdo do eixo hipotélamo-hipéfise-gonadas (HHG): a fase pré
natal, a pos natal imediata e a puberdade. Ao periodo que ocorre depois da primeira semana de vida e em que se verificam niveis elevados de
gonadotrofinas, da-se 0 nome de mini-puberdade. Nesta fase, 0s niveis de esteroides sexuais sdo comparaveis aos observados na puberdade,
mas habitualmente ndo se associam a efeitos periféricos. Este aumento das gonadotrofinas atinge o pico entre 0 1° e 0 3° més de vida.
Posteriormente a atividade HHG diminui gradualmente, tornando-se quiescente durante toda a infancia, até a reativagéo na puberdade. E escassa
a literatura que descreve as diferengas na ativagdo do eixo HHG em prematuros e recém-nascidos (RN) de termo, sabendo-se, no entanto, que
em RN prematuros, os niveis de gonadotrofinas pds-natais sdo mais elevados e mantém-se assim durante mais tempo do que nos RN de termo.

CASO CLINICO: Lactente do sexo feminino, 5 meses e 26 dias de idade cronolégica (2 meses e 4 dias de idade corrigida), com antecedentes
de gestacdo trigemelar espontanea, vigiada; cesariana por inicio espontaneo de trabalho de parto as 26 semanas + 1 dia. Internada até D98 de
vida; diagnosticos de trigemelaridade, prematuridade, extremo baixo peso ao nascer, e displasia broncopulmonar moderada, com necessidade
de oxigénio suplementar em ambulatorio.

Observada no Servigo de Urgéncia (SU) de um Hospital de nivel 3 por ter iniciado 3 dias antes perdas vaginais de sangue vivo, em pequena
quantidade. Corrimento vaginal esbranquigado desde ha cerca de 3 meses, em maior quantidade na semana anterior. Sem outra sintomatologia
associada. A observagdo apresentava telarca bilateral com cerca de 0,5 cm de didmetro, capuz do clitoris e hipertrofia dos grandes e pequenos
labios, sem pelo pubico. Restante exame objetivo sem alteragdes. A avaliagdo analitica evidenciou FSH, LH e estradiol aumentados, compativeis
com puberdade precoce de origem central. A ecografia pélvica evidenciou aumento das dimensdes do (tero e dos ovarios, que apresentavam
multiplas pequenas estruturas foliculares. Considerou-se como provavel o diagnostico de mini puberdade exacerbada em contexto de grande
prematuridade, assistindo-se a resolugdo espontanea da hemorragia vaginal 5 dias ap0s o inicio. No apresentou novos episodios, mantendo
seguimento em consulta de endocrinologia.

CONCLUSAO: Embora a literatura relativamente as manifestages de mini puberdade em prematuros seja escassa, 0 caso acima descrito
enquadra-se nesse contexto, quer na forma de apresentagdo quer na evolugao (resolugdo espontanea). Com a melhoria dos cuidados neonatais,
deparamo-nos cada vez mais com criangas com antecedentes de grande prematuridade, que poder&o apresentar este tipo de manifestagéo.
Apresentamos este caso que evidencia a necessidade do conhecimento desta situagdo benigna, de resolugdo espontanea, no sentido de evitar
investigagdes € manobras terapéuticas desnecessarias.
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23 NOV 2018 | 09:00 H | COMUNICAC@ES ORAIS
Moderadores: Bernardo Pereira e Maria Jodo Oliveira

CONSULTA DE TRANSICAO NA DIABETES MELLITUS TIPO 1
- DOIS ANOS DE EXPERIENCIA

Margarida Vicente-Ferreira', Pedro Souteiro?, Daniela Salazar?, Rita Santos Silva', Carla Costa', César Esteves?, Cintia Castro-
Correia', David Carvalho?, Manuel Fontoura'
1 Unidade de Endocrinologia Pediétrica, Servigo de Pediatria, Centro Hospitalar de S. Jodo; 2 Servigo de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo, Centro Hospitalar de S. Jodo

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

No nosso centro hospitalar, previamente a criagdo da consulta de transicdo, os doentes eram referenciados internamente da consulta de
Endocrinologia Pediatrica para a consulta de Endocrinologia, apds os 18 anos de idade.

A consulta de transigdo foi iniciada em outubro de 2016, retine um pediatra e um endocrinologista em simultaneo, e tem o objetivo de auxiliar os
doentes cronicos e suas familias na fase de transicdo entre os cuidados pedidtricos e os cuidados prestados ao adulto.

0 objetivo deste trabalho foi avaliar o impacto dos primeiros dois anos de consulta de transigao no seguimento dos doentes com DM1 (permanéncia
no mesmo centro hospitalar, nimero de consultas no primeiro ano de seguimento nos adultos, variagdo da HbA1c).

METODOS: 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 a implementagdo da consulta de transi¢ao) e entre outubro de 2016 e outubro de 2018 (grupo 2 — apds implementagao
da consulta de transicdo). Comparado tempo entre consultas, nimero de consultas no primeiro ano de seguimento nos adultos, seguimento
futuro no mesmo centro hospitalar e variagéo da HbA1c.

RESULTADOS: No grupo 1 (antes da consulta de transicdo), transitaram 28 doentes, sendo 54% do sexo feminino, com uma idade mediana ao
diagnastico de 9,5 anos. No grupo 2 (apds a criagdo da consulta de transico), transitaram 43 doentes, sendo 49% do sexo feminino, com idade
mediana ao diagndstico de 9 anos.

Encontramos uma diferenca estatisticamente significativa no nimero de doentes que mantiveram seguimento no mesmo centro hospitalar
—98% dos doentes que tiveram consulta de transicdo mantiveram o seguimento no centro hospitalar versus 46% dos que ndo tiveram consulta
de transicdo (p<0,01).

N&o houve diferencas 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 ndmero mediano de consultas no primeiro ano de seguimento nos adultos (3 e 3; p=0,602), nem na variagao da HbA1¢ (mediana
0e 0; p=0,28).

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

SOMATOTROPINA EM DOENTES COM TUMORES DO SNC EM IDADE
PEDIATRICA: EVOLUCAO DOS CASOS COM E SEM LESAO RESIDUAL
PREVIA AO INICIO DA TERAPEUTICA

Daniela Cavaco’, Joana Simdes-Pereira', Joana Maciel', Daniela Dias’, Sara Donato', Mario Tavares?, Jodo Passos?, Sofia Nunes*,
Duarte Salgado?®, Maria Conceigéo Pereira’.

1 Servico de Endocrinologia, Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil; 2 Servico de Radiologia, Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil; 3 Servigo de Neurologia,
Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil; 4 Servigo de Pediatria, Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa, Francisco Gentil.

INTRODUGAO: Os tumores do sistema nervoso central(-SNC) constituem as neoplasias solidas mais comuns em idade pediatrica. A abordagem
terapéutica ndo permite a resposta completa destes tumores em todos 0s casos, pelo que um nimero significativo de doentes permanece com
lesdo residual(LR). A literatura é escassa no que respeita a evolugéo da LR nos casos que desenvolvem défice de hormona do crescimento (DHC)
e sdo submetidos a somatotropina, 0 que nos inquieta aquando o seu inicio. Pretende-se avaliar a evolugao dos casos com e sem LR (CLR e SLR,
respectivamente) prévia ao inicio de reposicdo com HC.

METODOS: Andlise retrospectiva de todos os t-SNC seguidos em consulta de Endocrinologia de Reabilitagdo(CER). Critérios de inclusdo:
tratamento com somatotropina >6meses; inicio de terapéutica <18 anos; resposta a terapéutica oncoldgica passivel 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 inclusao.

Andlise estatistica: SPSS-25" Edition.—testes: x?, Mann-Whitney e Kaplan-Meyer/Log-rank.

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

0 grupo CLR era sobretudo constituido por astrocitomas pilociticos [18(72%)], sendo a regido selar/suprasselar [14(56%)] a mais frequentemente
envolvida. No que respeita a evolugao, 11(44%) mantiveram doenca estavel, 9(36%) demonstraram diminuigdo das dimensdes lesionais, 4(16%)
progrediram e em 1 (4%) houve aparecimento de segundo t-SNC (st-SNC). O tempo de terapéutica com somatotropina ndo foi superior
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nos com progressao/st-SNC(p=0,717). Dos 4(16%) que progrediram, 1(4%) apresentava astrocitoma pilocitico (optoquiasmatico+medular),
2(8%) ependimoma (fossa posterior) e 1(4%) tumor neuroepitelial disembrioplastico (cortical); a doente que desenvolveu st-SNC, previamente
diagnosticada com astrocitoma pilocitico optoquiasmatico-+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 evidéncia
de doenga, 5(8%) recidivaram e 4(6%) apresentaram st-SNC. O tempo de terapéutica com somatotropina ndo 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 a recidiva/progressao/st-SNC, ndo houve diferenca entre 0s subgrupos CLR e SLR (5 vs 9/p=0,478). A sobrevida especifica dos doentes com
t-SNC apds somatotropina da amostra global foi 97% e 93% aos 10 e 5 anos, respectivamente, sem diferenca entre 0s dois grupos(p=0,478).
Todos os doentes com st-SNC foram previamente tratados com radioterapia.

CONCLUSAO: Apresentamos um dos primeiros estudos a diferenciar os resultados obtidos face & evolugdo tumoral entre os doentes CLR e SLR
prévia ao inicio de somatotropina.

Nos CLR, 80% evidenciaram diminuigio/estabilidade da LR, parecendo seguro administrar somatotropina nestes casos. Este grupo era
maioritariamente constituido por astrocitomas pilociticos, gliomas grau | com usual evolugdo favoravel; os 2 doentes que ndo tiveram este
curso apresentavam envolvimento do tronco cerebral (localizagdo menos frequente), 0 que podera constituir um alerta. No que respeita aos
st-SNC o papel da radioterapia é provavelmente preponderante. A presenca de LR n&o pareceu associar-se a maior recidiva/progressao/st-SNC/
mortalidade, provavelmente pela maior agressividade dos tumores CLR face aos que integram o grupo SLR.

INCIDENTALOMAS HIPOFISARIOS EM IDADE PEDIATRICA
- EXPERIENCIA DE UM CENTRO DE REFERENCIA

Pedro Souteiro'; Ruben Maia?; Rita Santos Silva®; Rita Figueiredo?; Carla Costa®; Sandra Belo'; Cintia Castro-Correia®; Davide
Carvalho'; Manuel Fontoura®

1 Servico de Endocrinologia, Diabetes e Metabolismo, Centro Hospitalar Universitério de So Jodo, Porto; 2 Servigo de Neurorradiologia, Centro Hospitalar de Sdo Jodo, Porto; 3 Unidade de
Endocrinologia Pedidtrica, Servico de Pediatria, Centro Hospitalar Universirario de Sdo Jodo, Porto

INTRODUGAO: Os incidentalomas hipofisérios sio lesdes detetadas em estudos imagioldgicos requisitados por motivos que ndo sintomatologia
atribuivel ao tumor ou manifestagdes de hiper/hipossecrecdo hormonal. As recomendagdes existentes para abordagem e tratamento de
incidentalomas hipofisarios séo limitadas & populagdo adulta dado ndo existirem na literatura séries pediatricas. Este estudo tem como objetivo
analisar as caracteristicas morfologicas, perfil hormonal e seguimento destas lesdes em idade pedidtrica.
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METODOS: Foram pesquisados os termos “pituitaria”, “hipéfise”, “incidentaloma” e “sela turca” nos relatérios de todos os TCs e RMs encefalicos
realizadas no nosso centro de setembro/2008 a setembro/2018 em doentes com idade igual ou inferior a 18 anos. Adicionalmente, analisamos
0s motivos de referenciagdo a primeira consulta de Endocrinologia Pedidtrica de setembro/2012 a setembro/2018.

RESULTADOS: Foram identificados 40 incidentalomas hipofisarios, a maioria através de RM cerebral (70,0%). A média de idades ao diagnostico
foi de 11,9+5,07 anos, tendo-se observado uma maior prevaléncia de lesdes no sexo feminino (62,5%). As cefaleias foram o principal motivo
de requisigao do estudo imagiolégico (52,5%), seguindo-se 0s sinais/sintomas neurologicos (17,5%) € as alteragdes do desenvolvimento psico-
motor (10,0%). Os achados mais prevalentes foram hiperplasia hipofisaria (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 a consulta de Endocrinologia Pediatrica e 57,5%
foram reavaliados imagiologicamente, verificando-se associagdo positiva entre estas duas varidveis (OR=4,18; p<0,05). O eixo tiroideu foi 0
mais estudado (72,5%) e o da prolactina 0 menos avaliado (47,5%). A maioria dos doentes (92,5%) ndo apresentava alteragdes clinicas ou
laboratoriais sugestivas de hiper ou hipofungéo hormonal. Na avaliagdo dos incidentalomas foram detetadas alteragdes no perfil hormonal em
trés doentes: uma puberdade precoce central, um sindrome de compressdo da haste e um défice de hormona de crescimento. Foi também
diagnosticado um craniofaringioma, sendo o doente submetido a exérese cirtrgica e mantendo seguimento por pan-hipopituitarismo sequelar.

CONCLUSOES: Esta ¢ a primeira série de incidentalomas hipofisarios em idade pediatrica, tendo-se verificado diferengas morfologicas e
funcionais relativamente ao descrito na populagdo adulta: maior preponderancia de hiperplasia hipofisaria relativamente aos adenomas € a
menor prevaléncia de hiper/hipofuncdo hormonal. A caracterizacdo destas lesdes em idade pediatrica pode contribuir para o conhecimento da
sua historia natural e otimizar o seguimento destes doentes.

RISCO CARDIOVASCULAR EM IDADE PEDIATRICA NOS PRIMEIROS ANOS
DE DIABETES TIPO 1

Joana Lima Ferreira’, Daniela Dias?, Ana Rita Carvalho?, Inés de Melo?, Nanci Batista*, Lina Aveiro*, Ana Rita Capitdo*, Cristina
Gomes*, Luisa Simao*, Filomena Freitas*, Joana Serra Caetano*, Rita Cardoso*, Isabel Dinis*, Alice Mirante*

1 Servigo de Endocrinologia, Hospital Pedro Hispano, ULS Matosinhos; 2 Servigo de Endocrinologia, Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa; 3 Pediatria, Hospital Pedidtrico de Coimbra, CHUC;
4 Unidade de Endocrinologia Pedidtrica, Hospital Pediétrico de Coimbra, CHUC.

INTRODUGAO: O risco de doenca cardiovascular (DCV) prematura em individuos com diabetes tipo 1 (DM1) é pelo menos 10 vezes superior
que na populagdo em geral. Embora a DCV raramente se manifeste na infancia, o processo de aterosclerose tem inicio muito cedo. O objetivo foi
avaliar os fatores de risco cardiovasculares (FRCV) modificaveis nos primeiros anos de DM1.
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METODOS: Estudo retrospetivo que incluiu todos os doentes com DM1 sob insulinoterapia funcional desde o diagnéstico, com seguimento
regular nos cinco primeiros anos de doenga num Hospital Pediatrico. Os FRCV avaliados foram: indice de massa corporal (IMC), hemoglobina A1c,
perfil lipidico, presséo arterial sistdlica (PAS) e diastdlica, tabagismo e exercicio. Foi aplicado um score de risco CV entre 0 e 6 a cada doente,
consoante o nimero de FRCV, que é tanto maior quanto maior o risco CV.

RESULTADOS: Foram incluidos 98 doentes, 56,1% do sexo feminino. Ao diagndstico, a média de idade foi 8,2+3,6 anos. Historia familiar
de DM1 e outra doenga autoimune foi reportada em 12,2% e 9,1%, respetivamente. O episodio inaugural foi em 58,9% por sintomas de
insulinocaréncia sem cetoacidose diabética. Durante o seguimento, realizaram-se uma mediana de 21 consultas/doente. Ocorreram 46, 10 e 1
internamentos para educacdo terapéutica, por hipoglicemia grave e por CAD, respetivamente. Foi iniciado tratamento com infusdo subcutanea
continua de insulina em 27,6% em média 2 anos apds o diagnostico. Foi realizada monitorizagdo continua de glicemia em 26,5% por varios dias
para avaliar o perfil glicémico.

Entre o primeiro e 0 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 Alc [7,08% (6,4;7,5) vs 7,52% (7;8), p<0,001], da dose total de insulina (0,63+0,22 Ul/kg/dia vs
0,94+0,25 Ul/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 ndo-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 proporcdo de doentes com PAS>p90 (1,2% vs 9,5%, p=0,016). Nao existe diferenca do indice
aterogénico e na proporcao de dislipidemia (30,6% meses apds o diagndstico vs 27,8% no quinto ano).

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

0 score de risco GV 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.

DISCUSSAO: Apesar desta populagdo 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 0s scores maximos de risco (5 € 6).

A insulinoterapia funcional e o acompanhamento regular associado a educacéo terapéutica durante os primeiros anos de DM1 poderdo ser
decisivos do bom controlo metabdlico global. Contudo é imprescindivel uma apertada monitorizacdo de cada FRCV para otimizar a saude CV.

DIABETES TIPO MODY - ANALISE CASUISTICA DO SERVICO DE
PEDIATRIA E ENDOCRINOLOGIA DE UM HOSPITAL UNIVERSITARIO

Claudia Matta-Coelho'; Marta Alves'; Maria Miguel Gomes?; Goreti Lobarinhas?®; Ana Antunes?; Sofia Martins?; Olinda Marques'?
1 Servigo de Endocrinologia, Hospital de Braga; 2 Unidade de Endocrinologia Pediétrica, Hospital de Braga; 3 Servigo de Pediatria, Hospital Santa Maria Maior, Barcelos.

INTRODUGAO: A Diabetes tipo MODY (Maturity-Onset Diabetes of the Young) é uma forma de diabetes monogénica de transmiss&o autossémica
dominante de apresentago classica em adolescentes ou jovens adultos. Representa 2 a 5% de todos 0s casos de diabetes. O diagndstico
diferencial com a Diabetes tipo 1 ou a Diabetes tipo 2 é um desafio na prética clinica. Pretendemos caraterizar as manifestagdes clinicas, o
subtipo e o tratamento dos doentes com MODY em seguimento no nosso centro.

METODOS: Estudo retrospetivo e descritivo dos doentes com MODY em seguimento no servigo 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 Pediatrica e 7 do servigo
de Endocrinologia. Cinco doentes pertencem a mesma familia. A mediana da idade ao diagnostico foi de 12 anos (AlQ 6-18 anos) e a maioria era
do sexo feminino (n=11). Todos apresentavam histéria familiar de diabetes e em 9 doentes conhecida em duas geragdes. A mediana do indice de
massa corporal ao diagnéstico era de 22 kg/m? (AIQ 19-23,5). Nenhum apresentou cetoacidose diagndstica, 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
pancredticos ou anticorpos anti-transportador de zinco-8). A mediana da HbA1c ao diagndstico foi de 7,0% (AIQ 6-8) e do peptideo-C em jejum
de 1,28 ng/mL (AIQ 1,09-1,86). A confirmagao diagnostica de MODY foi obtida 54 meses (AlQ 22,5-82) ap6s o diagndstico de diabetes. Quanto
ao subtipo de MODY, 9 apresentavam a mutagdo GCK (MODY 2), 4 a mutagdo HNF1A (MODY 3) e 1 a mutagdo HNF1B (MODY 5). Um doente
(MODY 5) apresentava albuminria. Nenhum doente com retinopatia diabética. Dos doentes com MODY 2, 3 ndo fazem terapéutica farmacoldgica
e 0s restantes estdo medicados com metformina na dose diaria de 500 a 2000 mg. Dos 4 doentes com MODY 3, 1 esta 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, esta sob esquema de insulina basal/bolus. Desde o diagndstico de MODY foi possivel suspender a
terapéutica insulinica em 2 doentes.

DISCUSSAO: Na nossa série, tal como descrito na literatura, o subtipo mais frequente de MODY é a mutac&o no gene GCK. Visto que a diabetes
tipo MODY apresenta evolugdes distintas consoante 0 subtipo, a caraterizagdo genética pode ter impacto sobre o esquema terapéutico a adotar.
Salientamos a importancia da suspeigdo diagndstica de MODY num doente com o diagndstico de diabetes em idade jovem, histdria familiar e
autoimunidade negativa.

C22



C25

REUNIAO ANUAL SPEDP 2018

SINDROME DE PRADER-WILLI E TERAPEUTICA COM SOMATOTROPINA
- ESTUDO RETROSPETIVO

Joana Rosa’; Inés Oliveira?; Sofia Ferreira®; Brigida Robalo*; Carla Pereira*; Lurdes Sampaio*
1 Servigo de Pediatria do Hospital do Divino Espirito Santo, Ponta Delgada, E.PE.R; 2 Servigo de Pediatria, Hospital de S&o Bernardo, Centro Hospitalar de Settbal E.P.E; 3 Servio de Pediatria do
Hospital das Caldas da Rainha, Centro Hospitalar do Oeste, E.P.E; 4 Unidade de Endocrinologia Pedidtrica do Hospital de Santa Maria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, E.PE.

INTRODUGAO: O Sindrome de Prader-Willi (SPW) é uma doenca genética rara, causada pela auséncia de expresséo dos genes localizados na
regido 15q11.2-q13 do cromossoma 15 de origem paterna.” A baixa estatura e a obesidade sdo duas carateristicas principais deste sindrome
multissistémico. A terapéutica com somatotropina apresenta beneficio em idade pedidtrica, independentemente da existéncia de défice desta
hormona.? Este estudo teve como objetivo principal caraterizar uma amostra de doentes com SPW e analisar o efeito do tratamento com
somatotropina no crescimento.

METODOS: Estudo observacional, descritivo e retrospetivo do total de criangas/adolescentes com diagndstico de SPW, seguidas na Consulta de
Endocrinologia Pedidtrica de um Hospital Nivel lll & data de realizagéo do estudo. Foram analisadas carateristicas demograficas, manifestagtes
clinicas e crescimento estaturo-ponderal antes e apds o inicio da terapéutica com somatotropina. Andlise estatistica efetuada através do
Microsoft® Excel 2016.

RESULTADOS: Amostra composta por 24 individuos, 16 (66,7%) do género masculino e 8 (33,3%) do feminino. Idade média de 12 anos
(min. 1 e max. 21 anos). A maioria com diagndstico confirmado no periodo neonatal (n=9; 37,5%) e primeiro ano de vida (n=7; 29,2%). As
manifestagdes clinicas iniciais mais frequentes foram hipotonia (n=24; 100%) e dificuldades alimentares (n=15; 62,5%). Em termos etioldgicos,
na maioria foi identificado dele¢do 15q11-13 paterna. Do total da amostra, 9 (37,5%) estavam sob terapéutica com somatotropina e 4 ja tinham
estado sob terapéutica, tendo sido suspendida por intercorréncia clinica.

No grupo medicado atualmente com somatotropina, a idade média de inicio foi de 6 anos (min. 3 e méx. 15 anos) e o tempo médio de follow-up
foi de 4,6 anos. Foi observado valor diminuido de IFG-1 em 3 (33,3%) doentes. Relativamente ao inicio da terapéutica, 3 iniciaram com idade <6
anos. No grupo de inicio precoce observou-se uma velocidade de crescimento média de 7 cm/ano antes do inicio e de 11,5 e 7,3 cm/ano apds
1 e 3 anos de tratamento, respetivamente. O indice de massa corporal (IMC) médio foi de 19,2Kg/m? antes do inicio da somatotropina e 18,8 e
19 Kg/m? apos 1 e 3 anos, respetivamente. Em relagdo ao grupo que iniciou apds os 6 anos de idade (n=6; 66,7 %), a velocidade de crescimento
média na altura do inicio da terapéutica era de 3,1cm/ano e de 5,5 e 1,8cm/ano no follow-up aos 1 € 3 anos. O IMC médio foi de 33,8 Kg/m?
a0 inicio e na avaliagdo apds 1 e 3 anos foi de 33,8 e 35,3Kg/m?, respetivamente.

DISCUSSAO: O diagndstico precoce e atuagdo interdisplicinar podem minimizar a morbilidade associada ao SPW, com consequente impacto
na qualidade de vida.® A terapéutica com somatotropina pode mudar de forma significativa a histéria natural do SPW, com melhoria da estatura
final, mas também da composicéo corporal, parametros respiratorios e perfil lipidico, principalmente nos primeiros 12 meses de tratamento.* No
presente estudo constatamos resultados mais favoraveis no crescimento e evolugéo do IMC no grupo que iniciou precocemente a somatotropina.

Palavras-chave: Sindrome Prader-Willi; somatotropina; crescimento
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Filipa Bastos, Ana Ferreira, Maria Carlos Cordeiro, Luisa Raimundo, Jorge Portugal
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Claudia Matta-Coelho, Ana Rita Dias, Marta Alves, Ana Antunes, Sofia Martins
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Carmo Ferreira, Ivo Neves, Catarina Faria, Maria Miguel Gomes, Ana Antunes, Sofia Martins, Liliana Abreu,
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Ana Raquel Henriques, Ana Barbosa Rodrigues, Carla Pereira, Brigida Robalo, Lurdes Sampaio
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DOENCA CELIACA E ALTERACOES ENDOCRINAS

Catarina Viveiros', lvete Afonso', Raquel Alves', Andreia Meireles', Patricia Santos?, Filipa Espada?, Marcelo Fonseca?
1 Servigo de Pediatria do Hospital Pedro Hispano; 2 Unidade de Endocrinologia Pediatrica Hospital Pedro Hispano

Existem mdltiplos motivos para a orientacdo e seguimento na consulta de Endocrinologia pedidtrica. E frequente que sinais e sintomas
interpretados como tendo possivel causa enddcrina sejam na verdade, o reflexo de doencas ndo endocrinolégicas.

CASO 1: Menina de 3 anos enviada a consulta de Endocrinologia pediatrica por vitiligo € e alteragées da fungdo tiroideia (T4 livre diminuida com
TSH normal). Demonstrou-se a existéncia de uma tiroidite auto-imune associada a doenca celiaca. Atualmente mantem tiroidite eutiroideia e
vitiligo, com boa evolugao clinica.

CASO 2: Menina com Diabetes Mellitus tipo | desde os 4 anos, com bom controlo glicémico, seguida em consulta de Endocrinologia pedidtrica.
Aos 6 anos iniciou instabilidade glicémica. Do estudo efetuado a salientar elevagdo do anticorpo anti-transglutaminase >200 U/ml. Ap6s iniciar
dieta isenta sem gldten houve franca melhoria dos valores de glicemia.

CASO 3: Menina de 7 anos com antecedentes de prematuridade (34 semanas) e restricdo do crescimento intrauterino enviada a consulta de
Endocrinologia por apresentar uma mé evolugao estaturo-ponderal. Do estudo analitico realizado a salientar anemia microcitica e hipocrémica
e anticorpo anti-transglutaminase positivo (>200 U/ml). Apds inicio da dieta verificou-se uma evolugdo da estatura no percentil 3, com 0 peso a
evoluir no percentil 15-50 e normalizagao do valor da hemoglobina.

CASO 4: Lactente de 9 meses, sexo feminino, enviada a consulta de Endocrinologia pediatrica por apresentar multiplos osteomas cutis e ma
evolugdo estaturo-ponderal e elevagdo da PTH (273 pg/ml) com metabolismo fosfo-célcio normal. Realizada uma investigagdo alargada da qual
se salienta um anticorpo anti-transglutaminase de 1088 U/ml. Relativamente ao valor de PTH este diminuiu apds iniciar dieta isenta de gliten
contudo por alguns periodos, por méa adesdo terapéutica, houve um ligeiro aumento da mesma. Mantem seguimento em consulta com uma
evolugo estaturo-ponderal no P75.

Todas as criangas foram enviadas a consulta de gastroenterologia pediatrica tendo realizado biopsia intestinal que confirmou o diagndstico de
doenca celiaca. A adesdo a dieta é fundamental para tratamento das alterages endocrinologicas.

Os autores salientam para a importancia dese pensar na doenca celiaca, uma vez que € uma realidade cada vez mais presente, com espectro
clinico variavel.

CAMPO DE FERIAS PARA JOVENS COM DIABETES TIPO 1
UMA EXPERIENCIA PARA A VIDA E UMA OPORTUNIDADE DE EDUCACAO TERAPEUTICA

Paula Cardoso; Goreti Lobarinhas
Associacdo Diabéticos do Minho; Hospital Santa Maria Maior de Barcelos

0Os campos de férias sdo atividades fundamentais na educacdo terapéutica dos jovens com Diabetes Tipo 1 e tém como objetivos melhorar 0s
conhecimentos sobre Diabetes, aumentar o envolvimento do jovem no seu processo de saude/doenca, melhorar a autonomia e a autoestima,
incentivar o convivio 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 satde dos
jovens possam ser satisfeitas num espaco relacional informal e préximo.

0s campos de férias sao ocasides privilegiadas em que os profissionais de satide convivem com os jovens ficando a conhecé-los melhor e 0s seus
habitos, identificando dificuldades e necessidades de formacéo, sendo a0 mesmo tempo uma oportunidade de crescimento e desenvolvimento
pessoal e profissional.

A Associagdo de Diabéticos do Minho, em conjunto com os profissionais de satide da Consulta de Diabetologia Pedidtrica 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 0 16.° 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 constituida por: pediatras, enfermeira, nutricionista e psicologa.

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

Nas sessoes de educagdo para a salde foram abordados temas como alimentagdo saudavel e contagem de hidratos de carbono, saidas
noturnas, novas tecnologias na diabetes.

Como apoio para a realizagdo do campo de férias recebemos da Sociedade Portuguesa de Endocrinologia e Diabetologia Peditrica através do
Fundo de Apoio para a realizagdo de Ages de Educacgdo Terapéutica para a Diabetes na Comunidade, um prémio de 1000 euros.

Pretendemos com esta comunicagdo dar a conhecer a atividade e a avaliagdo feita pelos participantes e pela equipa multidisciplinar.
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PROGRAMA DE INTERVENCAO MULTIDISCIPLINAR NA OBESIDADE
EM IDADE ESCOLAR

Joana Carvalho'; Raquel Azevedo Alves'; Sandra Loureiro'; Branca Sousa?; Zenaide Polonia®; Marlene Abreu’; Filipa Espada’;
Marcelo da Fonseca'; Patricia Santos’
1 Servigo de Pediatria - Unidade Local Saude Matosinhos; 2 Servigo de Nutrigdo - Unidade Local Satide Matosinhos; 3 Servigo de Psicologia - Unidade Local Sadde Matosinhos; Hospital Pedro Hispano

INTRODUGAO: A obesidade infantil 6 um dos grandes problemas de satide publica, sendo a patologia pediatrica mais comum nos paises
industrializados. No entanto, a motivag&o para o seu tratamento € baixa e 0s resultados pouco satisfatorios. Como tal, 0s programas de intervengao
multidisciplinares, em grupo, poderdo ter maior probabilidade de sucesso, pois promovem mudangas comportamentais, partilha de terapéuticas,
aprendizagem, bem como suporte social.

0 presente estudo teve como objetivo analisar o impacto da aplicagdo de um programa de intervengéo multidisciplinar em criangas em idade
escolar seguidas numa consulta hospitalar, através de sessoes realizadas por psicologia, nutricdo e pediatria/enfermagem, em grupos de 6
criangas obesas, acompanhadas pelos pais.

METODOS: Estudo observacional de coorte, prospetivo, incluindo 29 criancas obesas em idade escolar inseridas em programa de intervengéo
multidisciplinar em ambiente hospitalar durante 6 meses. Foram analisados os dados clinicos e analiticos, na admissdo do programa e no final
do mesmo. Para anélise estatistica utilizou-se 0 SPSS 19 (nivel de significancia p<0,05).

RESULTADOS: Vinte e nove criangas completaram o programa, com idade média 8,5 + 1,2 anos, sendo a maioria do sexo feminino (65,5%).
Apos intervencao, houve uma redugdo numérica da glicémia em jejum (88,6 + 7,1 vs. 86,8 + 4,7), do indice 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 triglicerideos (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 ndo atingir o limiar de significancia
estatistica. Em relagdo aos pardmetros 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 alteracéo estatisticamente significativa da
massa gorda (34,9 + 4,8 vs. 36,5 + 5,9). Tendo em consideragao as curvas de percentil de IMC, verifica-se que 58,3% das criangas 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 diferenca no género masculino (p<0,11) néo foi estatisticamente significativa.

CONCLUSAO: A intervencao multidisciplinar promoveu uma tendéncia de melhoria dos pardmetros metabdlicos, nomeadamente da glicémia, da
sensibilidade insulinica e do perfil lipidico. Relativamente ao peso e ao IMC houve um aumento dos parametros, mas que poderdo ser explicados
pelo aumento significativo da massa muscular, provavelmente pelo aumento da pratica de exercicio fisico. A aplicagéo de um programa estruturado
de intervengdo na obesidade em idade escolar parece ser um meio eficiente de promogao de estilo de vida saudavel.

AVALIACAO DO SEGUIMENTO DOS RECEM-NASCIDOS FILHOS DE MAES
COM DOENCA DE GRAVES

Fabia Carvalho'; Juliana Almeida?; Maria Miguel Gomes'; Sofia Martins'; Olinda Marques?; Aurélio Mesquita?; Ana Antunes'’

1 Unidade de Endocrinologia Pediétrica do Servigo de Pediatria, Hospital de Braga, Braga; 2 Servico de Patologia Clinica do Hospital de Braga, Braga; 3 Servigo de Endocrinologia do Hospital de
Braga, Braga

INTRODUGAO: A prevaléncia de hipertiroidismo neonatal (HN) por Doenga de Graves (DG) materna varia entre 0.1-2.7%. Pode ocorrer em
gravidas com: DG ativa; diagndstico prévio de DG, ap6s tratamento com iodo radioativo, anti-tiroideus ou tiroidectomia ou com filho anterior com
hipertiroidismo.Estas gravidas devem fazer a determinagao do titulo de anticorpos anti-receptor da TSH (TRAbs) consoante as recomendagdes
atuais.

Estando o protocolo nacional em fase de aprovagao, o presente estudo teve como objetivos: avaliar o seguimento dos RN filhos de médes com DG
no Hospital Braga (HB), e a elaboragéo de um protocolo de atuagao multidisciplinar para melhorar o seguimento destas gravidas e RN.

METODOS: Estudo retrospetivo observacional dos RN filhos de maes com DG nascidos no HB entre janeiro 2013 e maio 2018. No laboratério
recolhemos todos os doseamentos de TRABs em mulheres, das quais selecionamos as gravidas com DG confirmada e seguidas no HB.
Analisamos dados sobre: gravidez, tratamento, fungdo tiroideia e TRAbs (pré-concepcdo e gravidez). Nos RN, registamos dados antropométricos,
fungdo tiroideia e TRABs ao nascimento, D2-D5, D10-14, 1°/2°/3° meses de vida, dados de avaliagdo clinica e complicagdes. 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 varidveis em estudo foram analisadas no SPSS v.22, p<0.05.

RESULTADOS: Identificamos 31 RN, 58% sexo feminino; 87.1% (n=27) de alto risco. Comparando os dois grupos ndo houve diferencas na
antropometria ao nascimento e idade gestacional; em ambos 0s grupos as médias de z-scores de peso, comprimento e perimetro cefalico ao
nascimento foram negativos.

Nenhum dos RN colheu sangue do corddo umbilical; 22.2% dos RN de alto risco colheram analises 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 analise, teriam sido
poupadas 9 consultas. Verificamos um atraso significativo na obtengéo do resultado dos TRAbs dos RN do grupo de alto risco (11.64+12.36
vs 1.00+1.41 dias, maximo em D30, p=0.019). O atraso verificado teria permitido poupar 7 consultas de neonatologia e 3 de endocrinologia
pediatrica. Vinte e dois RN de alto risco (81.5%) estavam assintomaticos, mantendo vigilancia junto das maes. A mediana de idade dos RN & data
de alta foi 2.78 meses (0,26-9).

A idade a data de alta da consulta relacionou-se positivamente com o nimero de consultas e o valor maximo de TRAbs maternos na gravidez
(r=0.821, p=0.007 e r=0.671, p=0.017), mas ndo com a data do primeiro resultado de TRAbs no RN.
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CONCLUSAO: Uma correta vigilancia da gravidez, com identificacdo de RN de risco e pesquisa de TRAbs no sangue do corddo umbilical, com
articulacdo atempada com Neonatologia é essencial. Foi possivel elaborar um protocolo de atuagdo multidisciplinar, atualmente em vigor. Este
permitira identificar precocemente HN e evitar consultas e analises desnecessarias que se traduzem em ansiedade parental, prejuizo para os RN
e aumento dos custos hospitalares.

PTH ELEVADA - AFINAL NAO E TAO COMPLICADA

Ivete Afonso; Catarina Viveiros; Joana Carvalho; Patricia Santos; Filipa Espada; Marcelo da Fonseca
Unidade de Endocrinologia Pedidtrica. ULSM — Hospital Pedro Hispano

Adolescente do sexo masculino, com antecedentes de restricdo de crescimento fetal assimétrico, asma e rinite alérgicas, com alergia a caros e
perturbacdo de hiperatividade e défice de atengdo, ndo medicado. Na consulta de rotina aos 15 anos por apresentar um primo com “alteraces
do calcio - sic” foi pedido estudo analitico com doseamento sérico da paratormona (PTH), célcio e fosforo e colheita de urina de 24 horas com
doseamento do cdlcio urindrio. A destacar PTH elevada (83ng/mL), com calcio e fdsforo séricos normais e célcio urinario normal. Posteriormente
realizou ecografia cervical que mostrou imagens focais nodulariformes hipoecogénicas heterogéneas adjacentes ao polos inferiores dos lobos
direito (9x5x6mm) e esquerdo (9x4x5mm) da tirdide. Neste contexto foi pedida densitometria 6ssea que era normal e ecografia renal que também
ndo tinha alteraces. Nesta altura foi enviado & consulta de Endocrinologia Pediatrica com a suspeita de adenoma das paratiroides.

A data da primeira consulta de Endocrinologia pedidtrica estava assintomatico. Apresentava um peso no percentil 10 e altura no percentil
25, sem alteracdes de relevo ao exame objetivo. Repetiu estudo analitico com doseamento de célcio, fésforo, magnésio, cloro, fungdo renal,
25-0H-vitamina D e colheita de urina de 24 horas com doseamento da creatinina, calcio e fésforo. Mantinha PTH elevada (100mg/mL), sem
outras alteragdes de relevo a excecéo de vitamina D diminuida (19ng/mL). Iniciou tratamento com vitamina D. Apos 3 meses repetiu analises
que estavam normais.

Os autores salientam que o primeiro passo na investigagdo de uma PTH elevada, na presenga de um calcio e fosforo séricos normais é excluir
uma causa secundaria de hiperparatiroidismo. Dentro destas, destacam-se o défice de vitamina D, a baixa ingestéo de cdlcio, alteragdes da
funcdo renal, malabsorgao, fArmacos que interfiram com o metabolismo fosfo-cdlcio e hipercalcidria por perda renal. Neste caso foi identificado
um défice de vitamina D, que apds corre¢do, normalizou os valores de PTH. Com a apresentacdo deste caso pretendemos alertar para a
importancia do reconhecimento das causas mais frequentes de hiperparatiroidismo secundario, de forma a evitar a realizagdo de exames
complementares de diagnostico desnecessarios e a ansiedade parental.

N(')DU,LO DA TIROIDEIA NA CRIANCA ,
- AMASCARA DE UM DIAGNOSTICO IMPROVAVEL

Carolina Chaves'; Catarina Moniz?; Bernardo D. Pereira?; Isabel Sousa?®; Jodo Anselmo?; Rui César*
1 Interna Formagdo Especifica de Endocrinologia e Nutricdo do Hospital do Divino Espirito Santo; 2 Assistente Hospitalar de Endocrinologia e Nutrigdo do Hospital do Divino Espirito Santo;
3 Assistente Hospitalar Graduado de Endocrinologia e Nutricao do Hospital do Divino Espirito Santo; 4 Diretor do Servico de Endocrinologia e Nutrigo do Hospital do Divino Espirito Santo, Ponta Delgada

A patologia nodular da tiroideia € rara na idade pediatrica, mas esta mais frequentemente associada a doenga neoplasica do que na idade adulta
e por este motivo 0 seu esclarecimento etioldgico precoce é fundamental.!

Com este trabalho pretende-se expor o caso clinico de um doente do sexo masculino de 9 anos de idade, enviado & consulta de Endocrinologia-
Pediatrica por bécio multinodular. Concomitantemente apresentava surdez neurossensorial, que condicionava fraco desempenho escolar, sendo
acompanhado na consulta de Otorrinolaringologia. A crianca era o terceiro filho de um casal ndo consanguineo, sem antecedentes familiares de
surdez ou patologia nodular da tiroideia. O seu desenvolvimento estaturo-ponderal era adequado a idade e sexo. A palpagéo cervical delimitava-se
uma tiroideia aumentada com superficie nodular, pelo que realizou uma ecografia cervical que confirmou vérios nddulos bilaterais hipoecdicos,
0 maior com 21 mm de didmetro. Analiticamente apresentava TSH de 21 uUl/mL (valor referéncia 0.35-4.95) com T3 e T4 livre normais;
Autoanticorpos negativos; Tiroglobulina superior a 500 ng/mL (valor referéncia 3,5-77).

0 doente realizou citologia aspirativa de agulha fina do nodulo dominante, cujo resultado anatomopatoldgico foi sugestivo de carcinoma papilar.
Por este motivo foi submetido a tiroidectomia subtotal. No pds-operatorio verificou-se um hipoparatiroidismo transitério com necessidade de
suplementagdo com levotiroxina 125 pg/dia e uma paralisia de corda vocal. A anatomia patoldgica da peca operatdria revelou alteragdes a favor
de bdcio por disormonogénese.

Perante uma surdez neurosensorial em doente com bdcio multinodular por provavel disormonogénese, admitiu-se a hipétese de Sindrome
de Pendred. O estudo genético revelou a presenca de uma dupla mutagdo do gene pendrina (heterozigdtico composto): ¢279 delT no exao 3
(delegéo de uma timidina com introdugao de codéo Stop, p.Ser93 ArgfsX3) e ¢.578 C— T no exdo 5 (substituigéo da treonina por isoleucina no
coddo 193, p.Thr193lle), que confirmou o diagndstico.

A sindrome de Pendred é uma condigdo benigna de bdcio por disormonogénese, sem indicagdo para tratamento cirlrgico, exceto na presenca
de queixas compressivas. Portanto, o seu reconhecimento precoce é fundamental, permitindo evitar as complicagdes 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 Matias'; Marta Amorim?; Lurdes Lopes?; Catarina Limbert®

1 Servigo de Pediatria, Hospital Garcia de Orta E.PE.; 2. Servico de Genética Médica, Hospital Dona Estefania, Centro Hospitalar Universitério de Lisboa Central E.P.E.; 3. Unidade de Endocrinologia,
Hospital Dona Estefania, Centro Hospitalar Universitario de Lisboa Central E.PE.

INTRODUGAO: A obesidade peditrica ¢ um importante problema de satde publica. Em Portugal, embora o recente decréscimo, 30.7% das
criangas apresentam excesso de peso e 11.7% sdo obesas. Em cerca de 95% dos casos a obesidade é exdgena; no entanto, em algumas criangas
sdo identificadas causas enddgenas. A etiologia genética deve ser considerada nas criangas com tragos dismarficos, atraso do desenvolvimento
psico-motor (DPM), obesidade grave de inicio precoce (antes dos 5 anos), hiperfagia ou historia familiar de obesidade grave. Independentemente
da etiologia, o pilar do tratamento € a adopgdo de um estilo de vida saudavel (dieta equilibrada e exercicio fisico regular). No entanto, causas
genéticas especificas poderdo beneficiar da instituicdo de outras estratégias.

CASO CLIiNICO: Os autores apresentam o caso de uma adolescente do sexo feminino, 15 anos de idade, referenciada a 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; histéria de atopia. Sem histdria familiar de excesso de peso; estatura alvo-familiar de
165.5¢cm (z-score +0.36). Progressao estaturo-ponderal inadequada desde o primeiro ano de vida, com peso significativamente superior ao P97
desde 0s 15 meses e estatura superior ao P97 desde os 3 anos. Negava historia de hiperfagia ou outra sintomatologia; menarca aos 10,5 anos.
Ao exame objectivo inicial apresentava sinais cushingoides, peso de 86.9kg (z-score +5.26), altura de 160.1cm (z-score +3.35), IMC de 33.9
kg/m?2 (z-score +3.95) e Tanner M3P4. A avaliagdo enddcrino-metabdlica inicial revelou insulin-like growth factor 1 (IGF-1) aumentado (restante
funcdo hipofisaria normal), leptina diminuida, hiperinsulinismo marcado e idade 6ssea avangada 2,5 anos. Na prova de tolerancia a glicose
oral ndo se verificou completa supressdo dos niveis séricos de somatotropina. Foi realizada ressonancia magnética da sela turca que revelou
aumento do volume da adenohipofise (hiperplasia da hipofise versus microadenoma). Nas avaliagdes seguintes, constatou-se normalizagdo do
IGF-1, valores de leptina flutuantes e persisténcia de hiperinsulinismo marcado; exames neuro-imagiologicos seriados sobreponiveis ao inicial.
A adolescente manteve ganho ponderal excessivo e desproporcionado em relagdo a evolugdo estatural. Perante isto, realizou estudo genético
que identificou mutagdes em trés 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).

COMENTARIOS: Trata-se de um caso de obesidade grave de inicio precoce, ndo sindromatica, sem atraso do DPM e sem polifagia, em que se
detectaram mutagOes em trés genes distintos. As mutagdes do gene MC4R tém sido descritas como a principal causa de obesidade genética. No
entanto, a variante detectada na adolescente ndo explica per sia obesidade. Mutacdes dos genes GHRL e AQP7 tém sido descritas como factores
de risco para obesidade, ndo explicando isoladamente o quadro clinico descrito. Pode-se presumir que serd a combinagdo das trés mutactes que
justifica esta clinica. Concluindo, perante uma obesidade grave de inicio precoce, a etiologia genética deve ser sempre equacionada.

0 IMPACTO DAS NOVAS TECNOLOGIAS NO FUTURO DA SAUDE

SOMATOTROPINA: 100% DE ADESAO TERAPEUTICA NOS SOBREVIVENTES ONCOLOGICOS
EM IDADE PEDIATRICA, NO IPOLFG

Andrade Sénia'; Matos Filipa'; Simdes-Pereira Joana?;, Cavaco Daniela?; Dias Daniela?; Pereira Maria da Conceigéo?

Enfermeiras; 1 Servico de Consultas Externas: Consulta de Endocrinologia do Instituto Portugués de oncologia de Lisboa Francisco Gentil; Endocrinologistas; 2 Servigo de Consultas de Endocrinologia
de Reabilitagdo do Instituto Portugués de Oncologia de Lishoa Francisco Gentil.

INTRODUGAO: O défice de somatotropina é uma das consequéncias tardias dos tratamentos oncoldgicos — cirurgia, quimioterapia e/ou
radioterapia. A administragdo de somatotropina implica um tratamento prolongado e com injec¢des didrias, que dificulta a adesao terapéutica. Este
objectivo constitui um desafio para os sobreviventes e profissionais de saude. A educacéo terapéutica e as novas tecnologias sdo instrumentos
que favorecem a capacitacdo e desenvolvimento de mecanismos de controlo que promovem e motivam a mudanga de comportamentos.

O0BJECTIVO: Avaliar a adesdo terapéutica dos sobreviventes oncoldgicos em idade pediétrica tratados com somatotropina na Consulta de
Endocrinologia de Reabilitagdo do IPOLFG.

MATERIAL E METODOS: Estudo retrospectivo, descritivo e analitico, com revisdo dos processos clinicos de criangas/adolescentes sob tratamento
com somatotropina e dos registos da consulta de Enfermagem de Endocrinologia de Reabilitagdo desde Janeiro/2015 até Outubro/2018.

RESULTADOS: Presentemente, estdo sob tratamento com somatotropina 57 criancas / adolescentes com um registo de 100% de adesdo
terapéutica. A utilizagdo de estratégias diferenciadas e personalizadas, técnicas de comunicagao e as novas tecnologias na educagao terapéutica
tem promovido a aceitagdo e motivagdo num compromisso terapéutico que tem conduzido, principalmente nos Ultimos trés anos, a um resultado
positivo na adesdo a este tratamento. O dispositivo utilizado no Servigo, Easypod, permite o registo e consequente verificagao e controlo das doses
preparadas e administradas conferindo precisdo e rigor a validacdo da respectiva adesdo. Também a plataforma Easypod Connect, instrumento
mais recentemente integrado nas consultas, tem-se revelado Util na deteccéo precoce dos casos de ndo adeséo, permitindo um planeamento e
intervencdo mais rapida nestes casos. A ndo adesdo podera ser identificada no inicio do tratamento principalmente pelo medo da dor da picada
ou durante, pela saturagdo do tempo de tratamento e, por vezes, desmotivagdo com os resultados obtidos. Foram identificados neste periodo
de tempo cinco casos de adesdo parcial e/ou ndo adesdo. Foram trabalhados em consultas de enfermagem presencias, contactos telefonicos,
ajuste de pardmetros nos dispositivos (diminuigdo do tempo de injeccao), técnicas de alivio de dor, ensino de técnicas de distracgao, negociagao,
reforco positivo pelos resultados obtidos e desenvolvimento da relagéo interpessoal para um envolvimento das criangas/adolescentes e pais
nos objectivos terapéuticos. Um seio familiar disfuncional, receio da dor e dificuldade em fazer as deslocagdes ao Instituto para aquisicdo de
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terapéutica foram, no passado, as principais raz6es encontradas nos casos de ndo adesao. Desde o inicio do tratamento que a capacitagio para
auto administragao tem-se revelado promotora de responsabilidade, auto-cuidado e “empowerment” em todo 0 processo terapéutico.

DISCUSSAO: A educagdo terapéutica, as novas tecnologias e trabalho em equipa multidisciplinar, sdo fundamentais para o desenvolvimento de
habilidades e capacitagdo para a administragdo e consequente sucesso na adesdo. SO com ela podera ser validada a sua eficécia e decidir-se
sobre futuros ajustes das doses de somatotropina na administragdo as criangas/adolescentes. Este sucesso terapéutico repercute-se ndo s6 nos
resultados imediatos como também na qualidade de vida presente e futura dos sobreviventes.

HIPERINSULINISMO CONGENITO, DESCRICAO DE QUATRO CASOS

Joana Verdelho Andrade’?; Mafalda Cascais?®; Mario Laco®; Joana Serra Caetano?; Rita Cardoso?; Isabel Dinis®; Francelina Lopes?;
Alice Mirante®
1 Centro Hospitalar Tondela-Viseu, E.P.E.; 2 Centro Hospitalar Leiria, E.P.E.; 3 Hospital Pediétrico de Coimbra, Centro Hospitalar Universitario de Coimbra, E.P.E.

INTRODUGAO: A hipoglicemia hiperinsulinémica refere-se a um grupo de doencas morfoldgica, genética e clinicamente heterogéneo associado
a desregulagdo da secregdo de insulina. £ a causa mais comum de hipoglicémia hipocetdtica persistente em recém-nascidos e lactentes e esta
associada a risco significativo e permanente de lesdo cerebral.

DESCRI(}T\O DE CASOS: Descrevemos quatro casos de hipoglicemia hiperinsulinémica hipocetotica persistente de apresentagdo no periodo
neonatal precoce (n=3) e na infancia em contexto de convulsdo com hipoglicémia (n=1). A terapéutica com diazoxido foi eficaz em trés dos casos,
e a auséncia de resposta a terapéutica médica motivou a realizagdo de pancreatectomia subtotal num dos doentes. O estudo genético, realizado
em todos 0s casos, revelou alteragbes em trés, envolvendo o gene GLUD1 (sindrome de hiperinsulinismo-hiperamoniémia) em um doente e o
gene ABCC8 em dois, um em homozigotia compativel com fendtipo difuso e outro em heterozigotia com variante ndo previamente descrita de
significado clinico incerto. N&o se verificaram atrasos de desenvolvimento psicomotor ou epilepsia.

DISCUSSAO: A ahordagem de doentes com hiperinsulinismo congénito é multidisciplinar. Em dois dos casos descritos, verificou-se a existéncia
de correlagdo gendtipo-fendtipo tanto clinicamente como na resposta a terapéutica instituida, de acordo com o descrito com a literatura.
Salienta-se a importancia do estudo genético no diagnéstico, orientagao terapéutica e prognostico destes doente.

DISTURBIO DO EIXO SOMATOTROFICO SECUNDARIO A TUMORES DO
SISTEMA NERVOSO CENTRAL DIAGNOSTICADOS EM IDADE PEDIATRICA

Dias Daniela, Simdes-Pereira Joana, Cavaco Daniela, Maciel Joana, Donato Sara, Pereira Maria da Conceigéo
Servico de Endocrinologia, Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa Francisco Gentil.

INTRODUGAO: O Défice de Hormona do Crescimento (DHC) é uma das mais precoces e frequentes alteragdes do eixo hipotalamo-hipofisario
que surge nos sobreviventes de tumores do sistema nervoso central (--SNC) em idade pedidtrica. Além de melhorar a composigdo corporal e a
densidade mineral 0ssea, a terapéutica 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 auxoldgicos e bioquimicos
ao diagnostico, bem como avaliar a resposta a terapéutica com somatropina.

MATERIAL E METODOS: Andlise retrospectiva de 242 casos t-SNC com diagnéstico de DHC <18 anos, seguidos entre 1994-2018, na Consulta
de Endocrinologia de Reabilitagdo (CER). Andlise estatistica: 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 diagndstico
oncoldgico foi de 7,3+4,1 anos. Relativamente aos tratamentos primarios efectuados: cirurgia em 102(85,7%), quimioterapia em 95 (79,8%),
radioterapia sobre 0 SNC em 39(32,8,2%) e radioterapia sobre 0 SNC + neuroeixo 60(50,4%). As doses médias sobre 0 SNC e neuroeixo foram
56,3 = 16,7(16 — 108) e 32,2 + 4,9(17-40) Gy, respectivamente. O periodo médio entre o fim dos tratamentos oncoldgicos e o diagnostico de
DHC foi de 2,7+2,5 anos. A idade média ao diagnostico desta endocrinopatia foi de 11,9+3,8. A média do SDS da estatura ao diagndstico de
DHC foi -1,4+1,2, sendo a média do SDS de IGF-1 ao diagnéstico -1,3+1,3 e do SDS da idade dssea inicial -1,0+1,47. Ndo existiu correlagéo
entre 0 SDS da estatura inicial e o do IGF-1 ao diagndstico (p=0,27), mas no entanto este Ultimo parametro correlacionou-se positivamente com
0 SDS da idade 6ssea (p = 0,273; p=0,014).

Oitenta e nove (74,8%) doentes realizaram terapéutica com somatropina, dos quais 51(42,9%) completaram o tratamento. Observou-se correlagao
indirecta entre a idade de inicio da terapéutica e a velocidade de crescimento no 1° ano de terapéutica (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 a terapéutica (vs-1,50+1,06;p=0,001),
embora o SDS da estatura alvo familiar (EAF) ndo tenha sido atingido (vs -0,37+1,13; p<0,001).

CONCLUSAOQ: O reconhecimento e tratamento atempados sdo cruciais no DHC, sendo que quanto mais novos forem os doentes ao inicio da
terapéutica, maior serd a resposta, pelo menos no primeiro ano de tratamento. De acordo com o reportado na literatura, apesar da reposicao
adequada de HC ndo ter permitido atingir a EAF, a terapéutica com somatropina conduziu a uma melhoria significativa do SDS estatural. As razoes
subjacentes ao ndo atingimento da EAF, nos sobreviventes oncoldgicos, sdo multifactoriais.
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SINDROME DE NOONAN E O PAPEL DA TERAPIAEUTIQA COM HORMONA
DE CRESCIMENTO - A PROPOSITO DE UM CASO CLINICO

Clara Cunha, Ricardo Capitdo, Catarina Roque, Catarina Saraiva, Manuela Oliveira.
Servigo de Endocrinologia do Hospital Egas Moniz, CHLO, EPE.

INTRODUGAO: O Sindrome de Noonan é uma patologia autossomica dominante, com grande variabilidade fenotipica, que é caracterizada por
baixa estatura, dismorfias faciais (hipertelorismo, implantagéo baixa das orelhas) e cardiopatia congénita (estenose pulmonar e cardiomiopatia
hipertréfica). A incidéncia varia entre 1:1000 e 1:2500 nascimentos. A transmissdo é autossémica dominante, contudo pode decorrer de
mutacOes somaticas. Os genes associados a esta patologia pertencem a via de sinalizagdo RAS-MAPK.

CASO CLINICO: Trata-se de um doente do sexo masculino, 6 anos de idade, referenciado a consulta de Endocrinologia Pediatrica por baixa
estatura. Dos antecedentes familiares destaca-se estatura alvo familiar de 166,1 (-1.45 SDS). Dos antecedentes pessoais ha a salientar: gravidez
vigiada, parto de termo, eutocico, com indice 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 comunicagéo
interauricular pequena, em vigilancia em consulta de Cardiologia Pediatrica. O exame fisico revelou desenvolvimento psicomotor adequado,
implantacao baixa dos pavilhdes auriculares, discreta ptose palpebral a esquerda, estatura de 103.9 ¢cm (-3.11 SDS) e peso 16.4 Kg (-2.18 SDS).

Dos exames complementares de diagndstico efectuados destaca-se: rastreio de doenca celiaca negativo, fungdo tiroideia sem alteragoes,
IGF-1 53.79 ng/mL (62-248 ng/ml) e prova de estimulacdo com clonidina com resposta adequada (GH> 10 ng/mL), atraso da idade 6ssea (3
anos). Durante a vigilancia, 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 mutagdo do gene PTPN11, com presenca em heterozigotia da mutagao
923A>G, corroborando o diagndstico de Sindrome de Noonan tipo 1, ndo apresentando mutacgdo nos genes KRAS, CBL e NF1 os quais estdo
associados a risco de desenvolvimento de Leucemia Mielomonocitica Juvenil. Apds o diagndstico ponderou-se terapéutica com Hormona de
Crescimento Recombinante, contudo ndo ha aprovacdo desta terapéutica neste Sindrome pela Comissdo Nacional para a Normalizagdo da
Hormona de Crescimento e, por outro lado, a experiéncia é limitada.

DISCUSSAO: Ao apresentar este caso, 0s autores pretendem alertar para esta patologia que faz diagndstico diferencial com baixa estatura,
atraso pubertdrio e criptorquidia, bem como reflectir sobre a possivel indicag&o terapéutica com somatotropina nesta entidade.

EXERCI'CIO~FI'SICO NA DIABETES MELLITUS TIPO 1
- EDUCACAO EM SAUDE

Claudia M. Silva', Susana Carvalho?, Maria Miguel?, Ana Antunes?, Olinda Marques?®, Sofia A. Martins?
1 Interna de Formagéo Especifica de MGF, USF Prado. Sob orientagdo 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

0 exercicio regular é essencial ao desenvolvimento psicomotor da crianga e adolescente, favorecendo, na diabetes mellitus tipo 1 (DM1), a
manutencdo da glicémia e peso corporal apropriados e a diminuig&o do risco cardiovascular. No entanto, 0 aumento do risco de hipoglicemias e
a insuficiente informagao adquirida sobre o tema dificultam a sua pratica.

0 projeto “Prescrigdo de exercicio fisico na DM 1” tem como objetivo a educagéo para a prética de exercicio em seguranca neste grupo, através
da sua formagdo, dos seus pais e comunidade escolar. Realizou-se o presente estudo para aferir os conhecimentos da populagéo-alvo sobre a
temética.

Estudo observacional descritivo, baseado em questiondrio online, andnimo. Amostra constituida pelos jovens com DM1 seguidos na consulta
de Diabetes Hospitalar sob insulinoterapia funcional. Foi realizada a revisdo sistematica de consensos e normas das principais Sociedades
internacionais, usando os termos MeSH “Exercise” e “Diabetes Mellitus, Type 1”7, publicados nos ultimos 5 anos e construido um inquérito na
plataforma Google®docs, de averiguacdo da adaptacdo alimentar e terapéutica a atividade fisica. 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 Perfusdo Subcuténea Continua de Insulina (PSCl) e 19,4% a realizar administragdo subcutanea diaria. Predominaram atividades aerdbias
(83,9%), com duragdo de 30 a 60 minutos (54,8%) e intensidade moderada (48,4%). As questdes onde foi mais notéria a falta de conhecimento
da populagdo relacionaram-se com a adaptacao terapéutica: a maioria dos jovens manteve a dose habitual de insulina, tanto prévia (77,4% do
bolus prévio a refeicdo; 90,3% da dose basal) como posterior ao exercicio (90,3% do bolus; 83,9% da basal noturna), 0 que correspondeu a
22,6% de adequagdo do bolus prévio e 32,3% posterior. O consumo de glicose verificou-se adequado em 71% dos casos com base na glicémia
pré-exercicio e em 61,3% apds exercicio. N&o foi descrita a realizagdo de exercicio com hipoglicémia severa ou superior ou igual a 270mg/dL.
Ocorreu hipoglicémia noturna em 25,8%, no entanto em 16,1% esta medi¢do néo foi realizada.

Praticamente todas as formas de atividade fisica podem ser realizadas em seguranga pelo jovem com diabetes. Na sequéncia do presente estudo
foi realizado um folheto informativo sobre 0 assunto, em uso na consulta de diabetes: A adequacéo individual da alimentagéo e terapéutica séo
essenciais para melhores resultados, sendo possivel com o conhecimento sobre a resposta esperada e individual ao exercicio elegido pelo jovem.
E necesséria a educacéo do doente, educadores e professores para a redugdo dos riscos e satisfagao nesta pratica, principalmente no que toca
a adequagdo da insulinoterapia.
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AVALIACAO DE COMORBILIDADES CARDIOVASCULARES NA
HIPERPLASIA CONGENITA DA SUPRARRENAL EM IDADE PEDIATRICA

Silvia Paredes’, Marta Alves?, Fabia Carvalho®, Maria Miguel Gomes®#, Sofia Martins®*, Olinda Marques'*e Ana Antunes®*

1 Servigo de Endocrinologia, Hospital de Braga; 2 Servico de Pediatria, Hospital Da Senhora Da Oliveira — Guimardes; 3 Servico de Pediatria, Hospital de Braga; 4 Unidade de Endocrinologia
Pediatrica, Hospital de Braga.

INTRODUGAO: A hiperplasia congénita da suprarrenal (HCSR) parece estar associada a multiplos fatores de risco cardiovascular (CV) na idade
adulta. Por um lado, a terapéutica com corticoides, que nalguns casos ultrapassa a dose fisioldgica e por outro, 0 excesso de androgénios, podem
contribuir para o aparecimento destas comorbilidades. Na literatura os dados na idade pedidtrica sdo escassos. Foi objetivo deste estudo avaliar
fatores de risco CV e metabolico em doentes com HCSR por défice de 21-hidroxilase em idade pediatrica.

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

RESULTADOS: Foram incluidos 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 periodo neonatal. Trés doentes apresentam a forma
virilizante e 1 doente a forma néo classica. Estes ltimos foram diagnosticados por pubarca precoce, com uma média de idades de 6,7+0,9 anos.
Atualmente, 2 doentes sdo pré-plberes, 3 plberes e 3 pos-puberes e apresentam uma média de tempo de follow-up de 7,62+0,2 anos (2-14).
Seis doentes encontram-se sob terapéutica com hidrocortisona, dose média 11,41+1,8 mg/m2 e 5 sob fludrocortisona. Dois doentes necessitaram
de cirurgia de reconstrucdo genital. Metade dos doentes s&o normoponderais, 1 apresenta baixo peso, 1 excesso de peso e 2 obesidade. Todos 0s
doentes apresentaram tensdo arterial sistdlica e diastolica <P90 (para idade, sexo e estatura). A média de colesterol total, colesterol LDL, colesterol
HDL, colesterol ndo-HDL e triglicerideos 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 ndo-HDL elevado, 2 apresentaram, colesterol LDL e HDL no limite superior € 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) uUl/mL, respetivamente. 0 HOMA-IR calculado apresentou
mediana de 3,81 (2,8-5,3) e 3 doentes apresentaram critérios de insulinorresisténcia. Na PTGO nenhum doente apresentou disglicemia e a
mediana do indice de Matsuda foi 8,96 (5,9-17,6). Nao se encontraram correlages entre a dose de hidrocortisona e o IMC ou HOMA-IR.

CONCLUSAQ: Neste estudo, 3 doentes (37,5%) apresentaram excesso de peso/obesidade e 3 critérios de insulinorresisténcia. Um doente
(12,5%) apresentou dislipidemia e nenhum hipertensdo. 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. E fundamental avaliar
o perfil cardiometabdlico aquando da avaliagdo destes doentes e reforcar a importancia das alteragdes do estilo de vida de forma a reduzir o
risco CV em adulto.

TRAUMATISMO CERVICAL COM FRACTURA TIROIDEIA
- CASO CLINICO

Filipa Bastos, Ana Ferreira, Maria Carlos Cordeiro, Luisa Raimundo, Jorge Portugal
Servigo de Endocrinologia e Diabetes, Hospital Garcia de Orta

INTRODUGAO: O O traumatismo cervical € comum em vérios tipos de acidentes. No entanto, a lesio da glandula tiroideia é pouco reportada.
Quando o traumatismo € grave, com hematoma extenso e comprometimento da via aérea, é necessaria uma abordagem cirdrgica. Nos outros
casos, podera optar-se pelo tratamento conservador. Independentemente do tipo de abordagem escolhida, é necessario manter estes doentes
sob vigilancia pelo risco de crise tirotoxica, embora a maioria dos doentes se mantenha estavel.

CASO CLINICO: Apresentamos 0 caso de uma crianca do sexo masculino, 11 anos, sem antecedentes pessoais de relevo, nomeadamente
patologia tiroideia.

Enviado ao servico de urgéncia apos queda de bicicleta com traumatismo cervical. Apresentava edema cervical acentuado com dor local e
disfagia. A palpagdo cervical, com tumefacgdo cervical esquerda, consisténcia mole, ndo pulsatil, ndo aderente aos planos profundos, dolorosa
a palpacgdo e com sinais inflamatorios. Com fungdo tiroideia normal. Fez ecografia cervical que revelou descontinuidade da glandula tiroideia
no lobo esquerdo, sugestiva de laceragdo transfixiva/fractura tiroideia, com marcado hematoma locorregional condicionando tumefacgéo dos
tecidos, sem compromisso da via aérea. Ficou internado para monitorizagao e vigilancia. Teve alta encaminhado para consulta de Endocrinologia.

Reobservado uma semana depois. Com resolugdo do hematoma cervical e sem dor & palpagdo, sem sintomas compressivos e sem queixas
sugestivas de disfuncdo tiroideia. Mantinha funcao tiroideia normal, com anticorpos antitiroideus negativos. Manteve-se em vigilancia.
Realizada nova ecografia cervical cinco meses depois, que mostrou resolugdo de fractura tiroideia, com glandula normodimensionada, mas lobo
esquerdo de menores dimensdes e ecoestrutura heterogénea.

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

DISCUSSAO: A fractura ou lesdo tiroideia é pouco frequente, sendo a literatura escassa no que concerne ao seguimento destes doentes do
ponto de vista endocrinoldgico. Na pesquisa efectuada, ndo foram encontrados casos de hipotiroidismo comprovadamente causados por trauma
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e lesdo da tiroide. Neste caso, foi admitido hipotiroidismo subclinico cerca de 5 meses apds o trauma. Apesar de ndo termos uma avaliagdo
imagioldgica da tiroide prévia ao trauma, parece ter havido alteragio da estrutura tiroideia com ligeira diminuicdo do tamanho do lobo esquerdo,
que eventualmente poderd ter levado a alteragao da fungao tiroideia. Este caso mostra que é importante manter vigilancia destes doentes a longo
prazo com avaliagdo da fungéo tiroideia, pelo risco de desenvolvimento de alteragdes mais tardias.

PSEUDOHIPOPARATIROIDISMO TIPO 1B
- RELATO DE CASO

Claudia Matta-Coelho', Ana Rita Dias?, Marta Alves', Ana Antunes?, Sofia Martins?
1 Servigo de Endocrinologia, Hospital de Braga; 2 Servigo de Pediatria, Hospital de Braga.

INTRODUGAO: O pseudohipoparatiroidismo (PHP) é uma doenca rara, com uma prevaléncia estimada de 0.79 casos/100 000. Carateriza-se
por resisténcia dos 6rgdos-alvo & agdo da hormona paratiroideia (PTH), que resulta em hipocalcemia, hiperfosfatemia e concentragdes elevadas
de PTH. A maioria dos casos sdo esporadicos, diagnosticados na infancia. De acordo com os achados fenotipicos, bioquimicos e investigagao
genética, o PHP pode ser classificado em quatro tipos — PHP tipo 1a, PHP tipo 1b, PHP tipo 1c e PHP tipo II.

CASO CLiNICO: Os autores apresentam o caso clinico de um adolescente de 14 anos referenciado & Consulta Externa de Endocrinologia
Pediatrica por hipotiroidismo autoimune.

Trigémeo. Durante a infancia foram reportadas perturbaces da linguagem e dificuldades de aprendizagem. Aos 12 anos apresentou um episddio
de convulsdo em apirexia. No eletroencefalograma foi identificada atividade paroxistica bilateral, tendo sido iniciado tratamento com &cido
valpréico. A tomografia cranio-encefalica cerebral mostrou multiplos focos de calcificagdo intraparenquimatosa no hemisfério cerebral esquerdo.
0 estudo analitico revelou: PTH 323.8 pg/mL (intervalo de referéncia 14-72), calcio 6.5 mg/dL (9.6-10.6) e fosforo 9 mg/dL (3.4-5.5), com uma
funcdo renal, 25-hidroxi vitamina D e o récio urindrio célcio/creatinina normal. Antecedentes familiares: pai com Doenca de Crohn e irmé com
neurofibromatose. Aos 14 anos foi a primeira Consulta Externa de Endocrinologia Pedidtrica medicado com levotiroxina 100 mcg. Ao exame
fisico: estatura P50, peso P25-50, Tanner V e sem carateristicas fenotipicas sugestivas de osteodistrofia hereditaria de Albright (obesidade,
baixa estatura, face arredondada ou braquidactilia). Os sinais de Chovstek e Trousseau eram negativos, referia fadiga muscular e cansago facil.
0 estudo analitico complementar revelou: calcio ajustado a albumina de 7.8 mg/dL (9.6-10.6), calcio 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), calcio urinario 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 compativel com tiroidite. Perante aos achados bioguimicos e na auséncia de alteragdes fenotipicas sugestivas
de osteodistrofia hereditaria de Albright, foi feito o diagndstico clinico de pseudohipoparatiroidismo tipo 1b. Iniciou tratamento com calcitriol 0.5
mcg uma vez por dia, carbonato de calcio 1000 mg duas vezes por dia e a dose de levotiroxina foi ajustada. Constatou-se uma progressiva
normalizacdo dos valores de célcio e fosforo. Atualmente, apresenta uma ligeira melhoria dos distdrbios de linguagem e de aprendizagem,
referindo menor cansago. Mantém vigilancia anual do célcio sérico e urindrio, fosforo e PTH. Aguarda o estudo genético do gene GNAS 1,
protelado até & maioridade.

DISCUSSAO: O PHP é uma entidade clinica complexa, sendo muitas vezes o diagndstico realizado de forma tardia. Assim, apesar de raro, o
diagnostico de PHP deve ser considerado perante a triade de convulsdo, hipocalcemia e calcificagdes cerebrais. O diagnostico precoce e 0
tratamento adequado permitem a prevencédo das complicagbes associadas a hipocalcemia. O estudo genético diferencia os varios tipos de PHP,
contudo ndo é essencial para o diagndstico, tratamento e seguimento apropriado.

CETOACIDOSE DIABETICA MODERADA-GRAVE
EM UNIDADE DE CUIDADOS INTERMEDIOS

Carmo Ferreira', lvo Neves', Catarina Faria', Maria Miguel Gomes?, Ana Antunes?, Sofia Martins?, Liliana Abreu®, Marina Pinheiro?,
Carla Garcés?, Arnaldo Cerqueira®

1 Servigo de Pediatria, Hospital de Braga. 2 Unidade de Endocrinologia Pedidtrica, Servico de Pediatria, Hospital de Braga. 3 Unidade de Cuidados Intermédios Pediatricos, Servigo de Pediatria,
Hospital de Braga.

INTRODUGAO: O A Cetoacidose Diabética (CAD) é uma complicagio major da Diabetes Mellitus 1 (DM1), sendo a sua apresentaco inicial em
cerca de 30% dos casos. Constitui motivo frequente de admissao em Unidades de Cuidados Intermédios Pedidtricos (UCIPed).

O0BJETIVOS: Caracterizar a populacdo de criangas com diagnostico de CAD moderada-grave internada numa UCIPed do Norte do pais, a sua
apresentacdo clinica, tratamento e evolugdo. Comparar as CAD na doenca inaugural ou ndo, quanto a apresentacéo e evolugao clinicas.

METODOLOGIA: Andlise retrospetiva descritiva dos processos de doentes com CAD moderada-grave admitidos numa UCIPed de junho/2016
a outubro/2018. Classificagdo 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 <bmmol/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 Unico 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. Trés internamentos cursaram com quadro infecioso (1 infecdo virica das vias aéreas superiores (IVAS) em
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DM1 inaugural; 1 IVAS e 1 amigdalite estreptocdcica em doentes com DM1 prévia). Escala de Coma Glasgow minima 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), parametros sem diferenca significativa entre casos de DM1 inaugural ou néo.
Hipernatrémia em 2 casos, um dos quais DM1 inaugural; hiponatrémia em 2 casos de DM1 inaugural - s6dio corrigido mediano 142,7mEq/L
(126,9-175,0).

Efetuou-se volemizagdo na primeira hora com soro fisioldgico em 12 casos, mediana 10,0ml/kg (7,5-10). Apds admissdo, foi iniciado soro com
potassio apds mediana de 2,69h (1,0-7,0), glicosado apds 2,3h (0,5-12) e perfusdo de insulina apés 1,29h (0,0-3,0). A perfusdo de insulina
decorreu durante mediana de 22,0h (10-56h), com concentragdo mais frequente de 0,05Ul/kg/h (minimo 0,05, maximo 0,10).

Nas primeiras 2h pds-admissédo, 11 casos apresentaram reducao glicémica mediana 69,5mg/dL/h (10,5-256,0), estando 6 casos no intervalo
de reducdo desejado (35-90mg/di/h); em 2 casos houve aumento glicémico. Resolugdo 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 diagnéstico 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) apds admissao.

A duragdo de internamento foi de 3,46 dias (2-7), ndo se tendo verificado edema cerebral com necessidade de terapéutica antiedematosa, nem
Obitos durante o mesmo.

CONCLUSAO/DISCUSSAO: Excluindo o doente que apresentou mdltiplos internamentos, a maioria das CAD moderadas a graves corresponderam
a doenca inaugural, refletindo controlo satisfatorio da generalidade dos doentes com DM1. Na maioria dos casos iniciou-se bdlus de soro
fisioldgico a admissao, abordagem que deve ser decidida de forma individualizada. A abordagem terapéutica e monitorizagdo protocoladas,
poderdo ter sido determinantes para a boa evolugdo clinica - na generalidade ocorreu resolugdo da CAD até 12horas apds admissdo

ANEMIA MEGALOBLASTICA SENSIVEL A TIAMINA
- A PROPOSITO DE DOIS CASOS CLINICOS

Ana Raquel Henriques', Ana Barbosa Rodrigues', Carla Pereira'?, Brigida Robalo'?, Lurdes Sampaio'?
1 Servigo de Pediatria Médica, Departamento de Pediatria, Hospital de Santa Maria — Centro Hospitalar de Lisboa Norte, EPE, Lisboa, Portugal; 2 Unidade de Endocrinologia Pediétrica, Servico de
Pediatria Médica, Departamento de Pediatria, Hospital de Santa Maria — Centro Hospitalar de Lisboa Norte, Lisboa, Portugal

INTRODUGAO: A anemia megaloblastica sensivel & tiamina (AMST) ou Sindrome de Rogers, é uma doenca autossomica recessiva rara causada
por mutagdes no gene SLC19A2. Manifesta-se pela triade diabetes, anemia macrocitica e surdez neurossensorial.

DESCRIGAO CASO CLINICO: Descrevem-se dois casos clinicos, ambos sem historia de consanguinidade.

CASO 1: 6 anos, sexo feminino, natural de Portugal. Aos 10 meses, internamento por infegéo do trato urindrio, tendo realizado neste contexto
avaliacdo analitica que mostrava anemia, hiperglicémia e acidose. Iniciou insulina de acordo com protocolo de cetoacidose diabética, com
melhoria gradual. Durante o internamento observado agravamento dos pardmetros hematoldgicos, com diminuigdo da Hb (6,5 g/dL), neutrdfilos
(minimo 600 neutrdfilos) e plaguetas (minimo 29.000/uL), pelo que foi realizada transfusdo de concentrado eritrocitario. Realizou doseamento
de G6PD negativo, electroforese de hemoglobinas sem alteragdes, serologias virais negativas e mielograma sem alterages. Nos meses
subsequentes, diminuigdo progressiva da Hb, mantendo VGM 81-871L, e necessidades crescentes de insulina. Aos treze meses, por suspeita de
surdez, realizados potenciais evocados auditivos, que confirmaram surdez neurossensorial bilateral.

CASO 2: Trés anos, sexo masculino, natural de Sdo Tomé. Aos trés meses, por episodios repetidos de prostracéo e febre, com necessidade
de mdltiplas transfusdes de concentrado eritrocitario, admitido diagnostico de drepanocitose. Historia de atraso da linguagem e suspeita de
surdez. Aos trés anos é internado com o diagndstico de diabetes mellitus e é evacuado para Portugal, apos trés meses de internamento, por
hiperglicémias de dificil controlo, apesar da insulinoterapia prescrita. Laboratorialmente: Hb 7,9g/dL, VGM 102,2fL, Leuctcitos 18.740/uL,
Plaquetas 334.000/uL, HbA1c 8,8%. Durante o internamento verificaram-se niveis decrescentes de hemoglobina (minimo 5,3g/dL) e plaquetas
(minimo 20.000/uL) e glicémias capilares de 192-360mg/dL com necessidade crescente de insulina. Realizou electroforese de hemoglobinas
sem alteragdes, potenciais evocados auditivos confirmaram surdez neurossensorial bilateral e observacéo oftalmoldgica compativel com distrofia
retiniana bilateral.

Em ambos o0s casos perante a hipotese diagnéstica de AMST foi iniciada suplementagdo, de forma empirica, com tiamina (dose inicial 50 mg/
dia até 75-100 mg/dia) com normalizacdo das alteracbes hematoldgicas, melhoria franca do controlo glicémico e diminuicdo progressiva da
necessidade de insulina. No caso 1, estudo genético confirmou mutagao no gene SLC19A2 (identificada uma nova mutagdo homozigotica). Caso
2 aguarda resultado do estudo genético.

CONCLUSAO: A AMST ¢ uma entidade genética rara, mais comum na presenca de consanguinidade, e potencialmente fatal. O tratamento &
sintomdtico e inclui a terapéutica com tiamina que, por norma, corrige as alteragdes hematoldgicas e melhora a fungéo endocrina, mas a surdez
neurossensorial é irreversivel. A suplementagdo com tiamina torna-se ineficaz a partir da puberdade. Para o seu diagndstico € necessario um
elevado grau de suspeicéo clinica.
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UM CASO DE HIPERTRIGLICERIDEMIA GRAVE

Mariana Maia’, Ivete Afonso’, Patricia Santos', Maria do Sameiro Faria?, Marcelo da Fonseca', Filipa Espada’
1 Servigo de Pediatria, Hospital Pedro Hispano, Unidade Local de Satde de Matosinhos; 2 Servico de Pediatria, Centro Materno-Infantil do Norte

INTRODUGAO: Estima-se que nos paises desenvolvidos cerca de 20% da populagéo pediatrica tenha algum grau de dislipidemia, sendo que a
sua incidéncia tem vindo a aumentar. Esta hoje comprovado que a ocorréncia deste distirbio contribui para o desenvolvimento de aterosclerose
e doenca cardiovascular (DCV).

Assim, reveste-se de particular importancia o seu diagnéstico e tratamento. No entanto, apesar de existirem actualmente varios farmacos
disponiveis a maioria ndo esta ainda aprovada em idade pediatrica, pelo que o tratamento nestes casos pode representar um desafio.

CASO CLINICO: Crianca do género masculino de 4 anos e 4 meses de idade enviada & consulta de Endocrinologia Pediatrica por obesidade.

Antecedentes pessoais: atraso global do desenvolvimento, com deleccdo patogénica e duplicagdo no cromossoma 15. Submetida a correcgao
cirtrgica de criptorquidia a direita aos 3 anos de idade.

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

Aos 5 anos a crianga apresentava obesidade (IMC 25.5 kg/m?, >P97), sem outras alteragdes. No decurso do seguimento e tendo em conta 0s
antecedentes familiares, foram feitas avaliagbes seriadas do perfil lipidico, 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 consideragdo a faixa etdria, foram implementadas medidas dietéticas e exercicio fisico.
N&o obstante, foi verificado agravamento da obesidade e da hipertrigliceridemia (2312 mg/dL) - valor confirmado laboratorialmente por métodos
de diluico e titulagdo. Posteriormente, foi também detectada nefropatia de etiologia desconhecida, com paucialbumindria, pelo que foi iniciada
colaboragéo com Nefrologia Pediatrica.

Perante estes achados e atendendo ao risco de complicagdes eminentes, nomeadamente pancreatite aguda, foram postuladas varias hipdteses
terapéuticas: medidas dietéticas com restricdo de gorduras e carbohidratos de absorcéo rapida; fibratos; niacina; 6leo de peixe (2-4 g/dia) e
insulinoterapia.

Aproximadamente dois meses depois de instituir medidas dietéticas, exercicio fisico e iniciar suplementagdo com 6leo de peixe, houve uma
marcada diminui¢do do IMC e da hipertrigliceridemia, mantendo actualmente valores entre 304 e 485 mg/dL.

DISCUSSAO: Apresentamos este caso por se afigurar um desafio terapéutico pela coexisténcia de hipertrigliceridemia grave familiar com
manifestagOes na infancia, obesidade e atraso de desenvolvimento psico-motor com mutagao, bem como nefropatia com paucialbumindria, que
limita o tipo de tratamento a instituir.

E importante reconhecer que a presenca de hipertrigliceridemia, per se, néo é factor de risco major para DCV. No entanto, esta 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 habitos alimentares saudéveis e actividade fisica e, consequentemente, perda ponderal. £ de realcar que niveis muito elevados de TGs
acarretam risco de pancreatite aguda e, pelo risco desta complicagdo, deve ser iniciada terapéutica farmacoldgica. Foi iniciado tratamento com
0mega-3 por, neste caso em concreto, estarem contra-indicados niacina e fibratos. Esta terapéutica esta ainda pouco estudada, havendo relatos
esporadicos da sua eficacia. No entanto, neste caso, revelou-se eficaz, em conjunto com medidas dietéticas e exercicio fisico.

Palavras-chave: dislipidemia, hipertrigliceridemia, familiar, obesidade
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