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E 001 SINDROME DE TURNER- RELATO DE CASO: A IMPORTAN-
CIA DO DIAGNOSTICO PRECOCE

RODOLFO MARTINS OLIVEIRA!
1. CENTRO UNIVERSITARIO DE BELO HORIZONTE(UNIBH)

Introdugdo: A Sindrome de Turner (ST) ocorre em cerca de 1/10.000 recém-nascidos vivos do
sexo feminino e 50 dos casos hd monossomia completa do cromossomo X devido a nao-disjungio
mei6tica no processo da gametogénese paterna ou materna, erro mitdtico pos-zigotico ou presenga
de mosaicismo. Caracterizada por baixa estatura, pescogo alado, infantilismo sexual, torax em
barril, hipoplasia e hipertelorismo mamario. Frequentemente associada & anormalidades cardiacas,
nefroldgicas e otorrinolaringologicas. Descrigdo Do Caso: A.B.B.S, sexo feminino, 5 anos e 6 meses,
queixa principal de baixa estatura. Nascida de parto vaginal, a termo, 2,875 kilogramas(Kg) e 49
centimetros(cm). Ao exame: peso 16 Kg, percentil(P3) e estatura de 101 cm (P3). Altura da mae:
160 cm, pai: 164 cm, estatura alvo: 155,5 cm. Hipotese diagnostica: baixa estatura familiar? Exames
complementares: hemograma, glicemia, fungdo tireoideana, proteinas totais e fragdes, fator de
crescimento semelhante a insulina tipo 1(IGF1), proteina ligadora dos fatores de crescimento insulin
like-3(IGFBP3), todos dentro dos valores de referéncia.Idade dssea (I0): 04 anos e 6 meses. Aos 6
anos, peso 16,5Kg e estatura 103 cm, solicitado caridtipo de sangue periférico com banda G. Resultado:
45,X,14pstkstkpss. Em todas as células analisadas foi observada a monossomia do cromossomo X.
Hipétese diagndstica: ST. Conduta: ultrassom (US) pélvico e discussiao com geneticista. US pélvico:
nao visualizado titero nem ovérios. Ecocardiograma: valva adrtica bivalvular sem disfungdo. US de rins
e vias urindrias: anomalia de rotagio a esquerda com pelve renal discretamente anteriorizada. Pesquisa
para cromosso Y negativa. Aos 7 anos e 7 meses, peso 20 kg e estatura 109,5 cm. Iniciado horménio
de crescimento(GH). Uso irregular por falha na distribui¢do da medicagao. IO: 6 anos e 10 meses.
Aos 8 anos e 6 meses, apos 11 meses de uso do GH, peso 22,5Kg e estatura 115,5 cm. Velocidade de
crescimento de aproximadamente 6,5 cm/ano. Discussdo: A baixa estatura é a principal caracteristica
na ST. O beneficio do GH na estatura final das pacientes depende do momento do inicio da terapéutica,
da dose implementada e da duragdo do tratamento. Conclusio: O exame de cari6tipo de sangue
periférico deve ser solicitado como primeira linha na investigagdo de baixa estatura em meninas.

Palavra Chave: Sindrome de turner, Aspecto genético, Tamanho e crescimento

E 003 HIPOTIREOIDISMO CONGENITO E O DIAGNOSTICO TAR-
DIO: UM RELATO DE CASO

RAISSA DALAT COELHO FURTADO', MARIANA MOREIRA NEVES', WALMER CARDOSO
DE OLIVEIRA JUNIOR', CAROLINA DATO DA SILVA CORREA', CAMILA VIDOTTI CASTRO
CORREA!, AMANDA ROCHA SOARES ALMEIDA', BRUNNELLA ALCANTARA CHAGAS DE
FREITAS', ISABELA FERREIRA DE CASTRO!

1. UNIVERSIDADE FEDERAL DE VICOSA

Introdugéo: O hipotireoidismo congénito (HC) é causa de deficiéncia intelectual passivel de prevengao
através da triagem neonatal e tratamento precoces. Relata-se o caso de uma crianga portadora de
hipotireoidismo congénito de diagnéstico tardio. Descri¢io do Caso: Menina, 6 anos e 3 meses,
portadora de HC diagnosticado somente no segundo ano de vida, apds investigagdo de atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor e baixa estatura (TSH=150 pUI/mL, T4Livre=0,41 ng/dL).
Constatou-se a nao realizagao da triagem neonatal. A crian¢a vem sendo tratada com levotiroxina e
estimulagdo cognitivo-comportamental e evolui com baixa estatura e déficit mental grave. Discussao:
O HC é uma entidade clinica que representa uma das causas mais comuns de deficiéncia intelectual que
pode ser prevenida em todo o mundo. Atrasos no diagndstico e tratamento dessa doenga impactam
negativamente no desenvolvimento neurocognitivo da crianga, especialmente no periodo entre
zero e trés anos, periodo no qual os horménios tireoidianos sao essenciais para o desenvolvimento
de diversos sistemas e fungdes. Por isso, a importancia de métodos de rastreamento e tratamento
precoce. No Brasil, essa doenga esta incluida na triagem neonatal conhecida como “Teste do Pezinho’,
tnico método de detecgdo dessa enfermidade em um estagio pré-clinico, sendo fundamental que o
diagndstico seja feito de forma precoce, o que significa realizar o rastreamento logo ap6s o nascimento.
Desde 2001, o Programa Nacional de Triagem Neonatal vem sendo ampliado e encontra-se implantado
em todos os Estados, atingindo, em 2014, 84 de cobertura dos nascidos vivos brasileiros na rede
publica. A institui¢ao imediata e precoce da levotiroxina leva 4 recuperagio do ganho ponderoestatural
e melhora do desenvolvimento neuropsicomotor. Conclusdo: O caso relatado traz a luz os impactos
do HC no crescimento e desenvolvimento infantil e enfatiza a conscientizagdo dos profissionais para a
necessidade da detecgdo neonatal, diagnostico precoce e efetividade do tratamento precoce, no que diz
respeito & prevengdo de suas manifestages clinicas e sequelas.

Palavra Chave: Hipotireoidismo congénito, Diagndstico, Precoce

E 005 MATURAGAO DO SISTEMA AUDITIVO E SUA RELAGAO
COM OS VALORES DE TSH DO EXAME DE TRIAGEM NEONATAL

LETICIA VALERIO PALLONE!, GLEICE ALINE GONCALVES!, LAURA CARVALHONAVARRA',
FELIPE ALVES DE JESUS!, DEBORA GUSMAO MELO!, RODRIGO ALVES FERREIRA!, CARLA
MARIA RAMOS GERMANO!

1. UFSCAR

Introdugio: estudos sugerem que mesmo alteragdes discretas na fungao tireoidiana, perinatais,
podem levar a alteragdes na maturagdo do sistema auditivo. O valor de corte de tireotropina
de 15IU/mL, adotado pelo Programa de Triagem Neonatal, tem sido questionado. Objetivo:
analisar a relagdo entre os valores de tireotropina (TSH) do exame de triagem neonatal de
recém-nascidos a termo e a mielinizagdo do nervo auditivo, avaliada pelo BERA (Brainstem
Evoked Response Audiometry), Métodos: estudo transversal, quantitativo, sobre amostra
de conveniéncia, com 66 recém-nascidos, a termo, com peso adequado, sem fatores de risco
para deficiéncia auditiva, e com valores de TSH abaixo do valor de corte do teste de triagem.
Os valores de TSH dos exames de triagem neonatal foram coletados no setor de vigilancia
epidemioldgica local. Os BERAs foram realizados no periodo neonatal, nas criangas com
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1. UNIVERSIDADE FEDERAL DE MINAS GERAIS

Introdugio: Criangas nascidas prematuras podem apresentar alteragdes devido & imaturidade de 6rgéos ou
programagao metabdlica intra/extra uterina. A programagao epigenética nos primeiros mil dias de vida predispoe
a0 desenvolvimento de excesso de peso e outros transtornos metabdlicos associados. A rapida recuperagio de peso
no perfodo neonatal imediato e ao longo da lactagdo pode aumentar o risco para doengas cardiovasculares na vida
adulta. Objetivo: Investigar a evolugdo nutricional e ocorréncia de alteragdes metabolicas em criangas nascidas
prematuras. Metodologia: Estudo transversal, aprovado pelo comité de ética da institui¢ao, que incluiu 36 criangas
acompanhadas em hospital de referéncia. Foram analisados dados antropométricos ao nascimento e atuais, indice
de massa corporal (IMC), recordatdrio alimentar e habitos de vida. Avaliagio clinica foi realizada por dois pediatras
treinados para o estudo. Exames laboratoriais foram realizados no laboratério da instituigdo: colesterol total e
fragdes, triglicerideos e glicemia de jejum (método colorimétrico) e insulina em jejum (quimioluminescéncia).
Resultados: A idade gestacional das 36 criangas (66,7 do sexo feminino) foi de 31,4 + 2 semanas e 0 peso ao nascer
1.435,9 + 435 g. Oitenta por cento eram adequadas para a idade gestacional segundo a classificagio de Fenton e
82,9 segundo Lubchenco. A idade no momento do estudo foi 6,9 + 0,6 anos e o IMC 15,1 + 2,6 Kg/m2 sendo
que 8,3 apresentavam sobrepeso e 13,8 obesidade. A maioria das criangas apresentava inadequagdo alimentar:
ingesta semanal de frituras e doces de 54,3 e 51,4, respectivamente. A maioria das criangas realizava atividade fisica
(82,9), sendo 60 até trés vezes por semana. Pré hipertensdo e hipertensio arterial sistémica I foram encontradas
em 5,7 e 8,6 das criangas, respectivamente. No perfil laboratorial observou-se aumento de triglicérides em 19,4
e indice HOMA que 2,5 em 16,7 das criangas. Outros dados sem alteragoes. Conclusdo: Aos 6 anos de idade,
22,1 de criangas prematuras nascidas com baixo peso apresentavam excesso de peso e alteragdes metabolicas.
Considerando o risco aumentado para ocorréncia de doengas futuras, os cuidados e habitos de vida saudaveis
deveriam ser enfatizados na infincia, especialmente, para esta populagio. Um catch up saudével é essencial para
reduzir o risco cardiovascular na vida adulta.

Palavra Chave: Prematuridade, Metabolismo, Dislipidemia

E 004 AMBIGUIDADE GENITAL: A NECESSIDADE DA PROPEDEU-
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1. HOSPITAL UNIVERSITARIO CIENCIAS MEDICAS

Introdugdo: Muitos sdo os estudos em relagdo as anomalias da diferenciagdo sexual, porém o
preparo do profissional Pediatra na abordagem inicial se faz extremamente necessario, evitando
atrasos de diagndstico e desgaste psicossocial tanto da familia quanto do paciente. Descrigao de
Caso: Recém-nascido (Capurro 39 semanas), 3380g, 50cm, Apgar 9 e 10. Primeiro filho de casal
sem consanguinidade ou comorbidades. Mae apresentou dois episodios de Pielonefrite na gravidez,
tratados. Nega uso de anticoncepcionais antes e durante a gravidez. Ao primeiro exame fisico do RN,
observado falus bem formado, corpo cavernoso e bolsa escrotal, porém auséncia de gonadas palpaveis
bilateralmente - sendo questionada ambiguidade genital de acordo com os critérios propostos por
Danish em 1982. A investigagdo para anomalias de diferenciagio sexual foi imediatamente iniciada:
dosagem sérica de Sodio, Potdssio, 17-OH progesterona, Androstenediona, LH, FSH, Testosterona e
DHT, cariétipo e Ultrassonografia de regiao inguinal. Exames laboratoriais sem alteragdes, Cariétipo
20 células 46XY. Na USG, nao foram visualizadas as gonadas, porém laudo descreveu imagem ovalada
podendo ser testiculo intra-abdominal. Ao descartar a hipétese de Hiperplasia Adrenal Congénita
- uma das principais causas de ADS - o paciente obteve alta hospitalar com encaminhamento para
Endocrinologista e Cirurgido Pedidtrico para propedéutica investigatéria. Nova USG de canal
inguinal solicitado no quarto més de vida, onde foram visualizados os testiculos integros. 5 dias
ap0s realizagao deste exame, em consulta ambulatorial, foi possivel a palpagio das gonadas dentro
da bolsa escrotal, finalizando assim a propedéutica com diagnéstico de Criptorquidia e liberado
o registro civil do paciente. Discussdo: A Criptorquidia corresponde a localizagdo extra-escrotal
do testiculo. Pelas definigoes de Danish em 1982, em genitalias de aparente aspecto masculino, a
auséncia das gonadas palpaveis ja ¢ suficiente para levantar a suspeita de ambiguidade genital, sendo
necessaria a devida investigagao para anomalias de diferenciagdo sexual. Conclusdo: A atengdo do
Pediatra durante o primeiro exame fisico do RN em relagio a genitélia é de extrema importancia,
ja que as possiveis alteragdes encontradas nao definem o diagndstico etioldgico, porém priorizam a
realizacdo de exames necessarios.

Palavra Chave: Genitalia Ambigua,Criptorquidia Bilateral,Propedéutica

Agradecimentos: Aos pais da crianga, que puderam contribuir para o aprendizado.

exame de Emissoes Otoacusticas Evocadas normal, utilizando um estimulo sonoro

de 80 dBNA numa taxa de 27,7clicks/segundo (Padronizagdo de Hood). Os dados foram
apresentados como média+DP. A significancia estatistica das diferencas entre as varidveis
foi determinada pelo teste-t e sua correlagdo pelo teste de Pearson. O nivel de significincia
adotado foi de 5, Resultados: Os 66 recém-nascidos participantes do estudo foram divididos
em dois grupos: Grupo 1- TSH 8804,5mUI/mL (3.308+1.0), 36 recém-nascidos (21M,15F),
Grupo 2- TSH 5 e 8804,15mUI/mL (7.657+2.304), 30 recém-nascidos (15M,15F). Os valores de
laténcia das ondas e intervalos dos Grupos 1 e 2 foram, respectivamente: Onda I: 1.763+0.1061
e 1.726+0.1042, Onda III: 4.407+0.1261 e 4.358+0.115, Onda V: 6.899+0.1319 e 6.879+0.1634,
Intervalo I-III: 2.616+0.1094 e 2.616+0.0876, Intervalo I-III: 5.113+0.1016 e 5.121+0.1263,
Intervalo III-V: 2.44+0.1133 e 2.425+0.107. A comparagdo das laténcias e intervalos de ondas
do BERA ndo mostrou diferenca significativa entre os grupos. O TSH apresentou correlagiao
significativa apenas com a onda I do BERA (r=-0.27, p=0.03). Conclusdo: Este estudo nao
mostrou diferenga entre os grupos com TSH maior ou menor que 5 IU/mL em relagdo a
maturagédo do sistema auditivo, o que pode contribuir com mais um dado para a discussdo sobre
o valor de corte de TSH mais adequado para o exame de triagem neonatal.

Palavra Chave: TSH, Bera, Recém-Nascidos
Agradecimentos: FAPESP
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E 006 RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO DOMINANTE LIGADO
AO X: UM RELATO DE CASO
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1.UFJF

Introdugéo: O raquitismo hipofosfatémico dominante ligado ao X (RHX) é a forma mais comum
de de raquitismo primadrio, com incidéncia de 1:20.000, com abertura de quadro usualmente
antes dos 2 anos de idade e historia familiar positiva em 60 dos casos. Descrigdo do caso: J.C.F,
8 anos, feminina, natural e residente de Juiz de Fora/MG. Encaminhada ao ambulatério de
endocrinologia pedidtrica HU-EBSERH/UFJF aos 5 anos de idade com diagnéstico de RHX
desde 1 ano de idade, apresentando déficit auditivo, genuvarismo, dor osteoarticular, baixa
estatura e atraso escolar. Historia familiar com pai portador da mesma doenga. Utilizava fosfato,
tendo dose gradativamente aumentada ao longo do tratamento, com posterior associagdao de
calcitriol. Exames laboratoriais mostravam hipofosfatemia, PTH aumentado e célcio e vitamina
D normais, sendo tal padrdo mantido nos exames repetidos ao longo de seu acompanhamento.
Realizou consultas com fonoaudiologia, para auxilio na corregio da fala e atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor, e ortopedia, para avaliagdo do genuvarismo. Atualmente,
encontra-se clinicamente estédvel, com moderado ganho de peso e estatura. Discussao: O RHX
ocorre devido a uma mutagio no gene regulador de fosfato com homologia para endopeptidase
no cromossomo X (PHEX), levando a aumento na excregdo de fosfato e comprometimento
da mineralizagdo déssea. A investigagdo laboratorial consiste na avaliagdo do perfil dsseo,
dosando cilcio total e i6nico, fésforo sérico e urinario, calculo da taxa de reabsorgdo tubular
de fosfato (TRTP), fosfatase alcalina, vitamina D e paratorménio. A doenga se caracteriza por
hipofosfatemia, fosfaturia, baixos niveis de 1,25 (OH) Vitamina D3, baixa estatura, raquitismo,
entesopatia e abscesso dentario, além de deformidades Osseas, dor osteoarticular e falha na
mineraliza¢do 6ssea. O tratamento deve ser precoce para minimizar as complicagdes dsseas
da doenga, com suplementagido de fosfato e calcitriol, este Gltimo podendo causar quadro de
hiperparatireoidismo, com consequente aumento do PTH. Conclusio: A RHX é uma doenga
cronica cujas manifestagdes clinicas surgem na infincia. O diagnéstico e tratamento precoces
sdo de grande importincia para se minimizar as sequelas da doenga, sendo o seguimento
periddico do paciente e sua adesdo ao tratamento imprescindiveis para se controlar a doenga e
diminuir sua morbimortalidade.

Palavra Chave: Raquitismo Hipofosfatémico, Diagndstico Precoce, Pediatria

E 008 RELATO DE CASO - HIPERINSULINISMO CONGENITO
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1. HOSPITAL INFANTIL SAO CAMILO- UNIMED

Introdugdo: Dentre as causas de hipoglicemia persistente em recém-nascidos e lactentes,
o hiperinsulinismo congénito é a mais comum delas. Tem heranca genética (familiar e/ou
esporadica) e é caracterizado pela hiperinsulinemia. Descrigio do caso: F. B. M., proveniente
de Bom Despacho, 3 meses e 15 dias, peso de 8,5 kg, sexo masculino, iniciou com quadro de
espasmos faciais discretos percebidos pela familia aos 3 meses de vida. Constatado glicemia
capilar de 22 mg/dl, na cidade de origem, foi encaminhado em 02/06/2017 para o Hospital
Infantil Sio Camilo Unimed para investigagio da hipoglicemia. Propedéutica laboratorial
revelou glicemia sérica de 16 mg/dl, insulinemia de 2,5 mcUI/ml e cetonemia negativa.
Devido ao quadro de hipoglicemia persistentemente grave, necessitou de infusio continua de
glicose (maximo 12 mg/kg/min). Iniciado o tratamento com Diazéxido, dose incrementada
até 30 mg/kg, com pouca resposta. Associado Hidroclorotiazida e dieta com férmula de 1°
semestre + férmula extensamente hidrolisada. Entretanto, apresentou boa resposta somente
apds uso de analogo da somatostatina (Octreotide) subcuténea. Coletado biologia molecular
com confirmagdo de mutagdo em gene ABCC8, porém de comportamento fenotipico incerto.
Lactente com desenvolvimento neuropsicomotor adequado para idade. Recebeu alta em uso de
Octreotide subcutaneo. Discussdo: As manifestagdes clinicas do Hiperinsulinismo Congénito
variam de hipoglicemia grave que ameaga a vida a hipoglicemia oligossintomatica, que pode se
revelar desde o primeiro dia de vida. O diagndstico ¢ realizado por meio de exames laboratoriais
colhidos durante episddio de hipoglicemia (48 mg/dl) que evidenciam insulina sérica normal
ou aumentada, dcidos graxos e corpos cetdnicos baixos, bem como auséncia de cetonuria. A
necessidade de reposi¢io glicémica acima de 10 mg/kg/min corrobora com o diagndstico. O
teste genético confirma o diagndstico. O exame de PET scan com marcador nuclear especifico
distingue a doenga focal da difusa. O tratamento almeja manter glicemia acima de 70 mg/dl
e possui como primeira linha terapéutica o Diazéxido e segunda linha o Octreotide. A opgao
cirtrgica da forma focal da doenga ¢ curativa e a da forma difusa requer pancreatectomia total.
Conclusao: Trata-se de doenga genética incurével. O reconhecimento precoce, diagnostico e
tratamento sio necessdrios para prevenir ou minimizar os danos neurolégicos de episddios
recorrentes ou prolongados de hipoglicemia.

Palavra Chave: Hiperinsulinismo Congénito
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1. HOSPITAL INFANTIL JOAO PAULO IT

Desnutigio e atraso de desenvolvimento neuro-psicomotor (DNPM) secundérios a
Raquitismo dependente de vitamina D tipo 1 (RDVD). Relato de um caso- Acompanhamento
de 7 meses. Introdugdo Varias sdao as causas de desnutrigdo e atraso DNPM na crianga. As
doengas causadoras de disturbios metabolicos apresentam sintomas inespecificos o que
dificulta o diagnéstico. No caso relatado ocorreu hipofosfatemia secundéria a RDVD. Caso
clinico Lactente, sexo feminino, que ap6s 8 meses de idade comegou a apresentar dificuldade
em mover-se. Apresentava sustento cervical/ tronco, e fraqueza muscular proximal. Aos 12
meses apresentava hipotonia generalizada. Ao exame- Tristonha, pouco contato, chorosa,
paniculo adiposo diminuido (desnutrigao III grau), craniotabes, fontanela anterior ampla (6
x6 cm), torax em sino, alargamento das articulagdes costocondrais e punho. Térax pouco
inspirado com murmuro diminuido. Necessitou de oxigénio (cateter) e depois ventilagao
mecénica (VM), por 4 meses. Radiografias- fraturas nos membros, em diferentes estédgios
de consolidagio e rarefacdo ossea. Exames (setembro/17): fosfatase alcalina (FA) aumentada
(2.043), hiperparatiroidismo (paratorménio - PTH:1776), célcio iénico normal(4,8),
hipofosfatemia (1,1), 25- hidroxi - vitamina D normal (51,3), 1,25-hidroxi-vitamina D baixa
(13pg/ml - VR:19,9-79,3pg/ml), hiperfosfatiria (Fragdo excretada:23). Recebeu inicialmente
Fosfato dacido de potdssio 30mg/kg/dia e VitaminaD 5.000UI/dia devido hipofosfatemia
grave, sem normalizagdo laboratorial. Iniciado Calcitriol e Carbonato de Calcio com melhora
clinico-laboratoria e radioldgica. Atualmente apresenta maior interagio com o ambiente,
sem dor, resolugdo do craniotabes, senta com apoio, tolerou retirada de VM permanece
traqueostomizada. Estd em uso de calcitriol 4,5 mcg/dia. Exames (abril/18: FA:636, P:3,1,
PTH:98), melhora parcial do aspecto radiografico. No ultimo més apresentou pneumonia e
necessitou de VM, estando agora com oxigénio na traqueostomia. Discussdo O raquitismo
é caracterizada pelo defeito de mineralizagiao das cartilagens de crescimento, levando a
deformidades Osseas, fraturas e ao retardo de crescimento. Este defeito de mineralizagio
pode ocorrer por diferentes causas. O diagndstico precoce é fundamental para redugdo
de morbimortalidade. No caso relatado um ionograma poderia ter direcionado para o
diagnéstico diferencial de hipofosfatemia antes mesmo das alteragdes dOsseas serem tdo
evidentes. Conclusdo O Pediatra deve ficar atento para o diagndstico diferencial de atraso
DNPM. Os disturbios metabdlicos devem ser lembrados.

Palavra Chave: Raquitismo, Desnutri¢io, Atraso do Desenvolvimento,Vitaminad
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Introdugéo: A obesidade é considerada a maior epidemia em Saude Publica mundial. Assim,
o combate & obesidade infantil torna-se essencial na atengdo primadria a saide (APS), sendo
essa patologia fator de risco para outros distirbios organicos. Descrigao do caso: L.M.M.,, sexo
feminino, quatro anos e sete meses. Atendida pelo médico pediatra da APS em fevereiro de
2016 aos seus dois anos e sete meses com Indice de Massa Corporal (IMC):28,05, levantando-
se hipotese diagndstica de sindrome de Cushing. O histérico familiar revela Hipertensio
Arterial Sistémica (HAS) materna. Como conduta, encaminhou-se a crianga ao médico
endocrinologista da rede de assisténcia. Aos 3 anos recebeu diagnéstico de hipotireoidismo
e iniciou o uso de Puran T4°, dose de 12,5 mg. Aos 3 anos e meio, com diagndstico de
obesidade (IMC: 28,3) e HAS, iniciou quadro élgico bilateral em joelhos. Ressalta-se o
surgimento de discretos pelos pubianos nessa época. A crianga mantém aferi¢do semanal da
pressdo arterial, a qual permanece aproximadamente 140x80 mmHg. Por fim, com quatro
anos e sete meses, através de exames laboratoriais, 0 médico endocrinologista concluiu o
diagnéstico de obesidade e intolerancia a glicose. Discussdo: O manejo do paciente obeso
pediétrico restringe-se a orientagdes e estimulos @ mudanga de hébitos de vida, incluindo-se
promogdo da alimentagdo saudével e incentivo a pratica de atividade fisica. Sendo assim, a
obesidade infantil é uma condigdo sensivel & APS. Entretanto, além das consultas médicas,
aferi¢do da pressdo arterial e orientagdo nutricional dada & mae, outras abordagens nao sao
feitas. Possivelmente, criar grupos de atividades fisicas na comunidade para essa faixa etaria
reforgaria o combate ao padrdo sedentdrio. Ponto relevante no manejo do caso descrito é
a dificuldade quanto ao prazo de retorno com exames laboratoriais e marcagdo com
especialistas da rede, podendo ter contribuido para que durante dois anos os profissionais
da APS e familiares aguardassem a conclusio do diagnéstico. Conclusio: O caso clinico
apresentado é notével devido as dificuldades em identificar e tratar a obesidade infantil e suas
comorbidades. Sendo a obesidade cada vez mais frequente na demanda pediatrica da APS,
a descrigdo do caso visa estimular estudos que propdem melhor assisténcia a esse publico.
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A hipoglicemia constitui uma das alteragoes metabolicas mais importantes da infancia, sendo que diagndstico e
tratamento precoces podem evitar sequelas neuroldgicas. O relato de caso trata-se de hiperinsulinismo congénito
(HC). SEM.OS, sexo masculino, 26 dias de vida internou devido a episodios de convulsGes e hipoglicemias
refratarias. A dosagem de insulina no valor de 149, em vigéncia de hipoglicemia, norteou o diagnéstico de HC. Foi
necessaria uma Taxa de Infusao de Glicose (TIG) de até 25 mcg/kgf e uso do octreotide, medicagéo disponivel pelo
SUS, apresentando boa resposta e tornando possivel diminuir a TIG, contudo, observou-se taquifilaxia e iniciou
a transi¢ao gradual do octreotide para o diazéxido para obter melhor controle da glicemia e evitar complicagdes.
A maior dificuldade do uso do diazéxido ocorre devido ao ndo fornecimento pelo Sistema Unico de Satide
(SUS) e a dificuldade da familia de consegui-lo, mesmo que por via juridica. Por fim, o paciente encontra-se
estavel, em casa, em acompanhamento ambulatorial pela endocrinologia infantil em uso do diazéxido (7mg/kg/
dia), betabloqueador e tiazidico. £ importante que o HC seja suspeitado em casos com hipoglicemia severas e
frequentes. O diagndstico precoce facilita a instalagao do tratamento adequado e reduz o risco de complicagoes
severas. Apos a suspeita diagndstica de HC ¢ preciso compreender as abordagens terapéuticas. E sabido que o
diazéxido é o medicamento de primeira linha. Contudo, essa medicagio nio ¢ padronizada pelo SUS e muitas
vezes 0s pacientes ndo podem arcar com os custos, além disso, a resolubilidade via juridica pode demorar. O uso do
octreotide, como alternativa, esta indicado nos casos nio responsivos ao diazoxido. Ressalta-se que o tratamento
prolongado com o octreotide ndo ¢ indicado, pois ha certa preocupagio com o desenvolvimento e crescimento
uma vez que a medicagdo atua na inibi¢ao de varios horménios. Conclui-se que é importante reconhecer, rastrear
e monitorizar os episédios de hipoglicemia neonatal/infantil, de forma que sejam estabelecidos diagndsticos
diferenciais, tais como o HC. Portanto, hd lugar para anamnese cuidadosa, exame fisico e laboratorial para
direcionar o tratamento adequado e prevengio das complicagdes e sequelas que um quadro de hipoglicemia mal
conduzido pode ocasionar.
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Introdugéo: A quilomicronemia familiar (QF) ou hiperlipoproteinemia tipo I é uma doenga hereditéria recessiva
rara com prevaléncia de 1 em 1 milhdo para homozigotos e de 1 em 500 para heterozigotos. E caracterizada pela
deficiéncia nas proteinas ou enzimas envolvidas na depuragio de triglicerideos, afetando o metabolismo das
lipoproteinas. Manifesta-se por hipertrigliceridemia acentuada, além de hepatoesplenomegalia, xantomas, dor
abdominal, pancreatite aguda recorrente e lipemia retinalis. Descrigao do Caso: Trata-se de lactente de 3 meses
de idade, nascida a termo, com peso adequado para idade, gestagao sem intercorréncias, em aleitamento materno
exclusivo. Levada ao pronto-atendimento de cidade de origem para avaliagio de nodulagio em regido axilar direita
de evolugio de duas semanas. Sangue coletado para investigagao laboratorial mostrou niveis elevados de colesterol
total (1.400mg/dL), transaminase glutamico-pirtivica (482U/L), fosfatase alcalina (639U/L), além de niveis muito
elevados de triglicérides (14.000mg/dL). Exames iniciais posteriormente realizados em servigo de grande centro
mantinham aumentados valores de perfil lipidico, porém no caracterizavam hipertrigliceridemia grave. Apds
coleta de sangue capilar, observado aspecto rosa leitoso e aventada hipétese de problema técnico relacionado
0 soro acentuadamente lipémico. Optado por realizagio de eletroforese de hemoglobinas para investigagio. A
mesma evidenciou niveis elevados de triglicerideos (21.909mg/dL) e quilomicrons. Paciente iniciou tratamento:
suspenso aleitamento materno e introduzida dieta com leite desnatado, aveia e triglicerideos de cadeia média
(TCM) - dieta pobre em contetido lipidico e com restrigdo de carboidratos. Apresentou melhora de niveis de
triglicérides, mantendo-se por volta de 500mg/dL. Nao apresentou intercorréncias durante internagao, mantendo
bom controle em seguimento. Discussio: o diagndstico da QF dd-se via ocasional, como no caso descrito, ou
por meio de apresentagio aguda de pancreatite ou sintomas associados a doenga, como irritabilidade. E feito via
eletroforese de hemoglobina, com evidéncia de niveis elevados de quilomicrons e VLDL, além de sequenciamento
genético. O tratamento da-se por meio de dieta pobre em contetido lipidico, com aumento de aporte calérico via
administragio de TCM. Conclusdo: trata-se de quadro raro, de dificil diagndstico. Tratamento precoce e assertivo
melhora substancialmente a apresentagio da doenga. Este se torna um desafio, visto as restrigoes alimentares e o
dificil manejo no controle nutricional destas criangas.
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A Sindrome de Turner (ST) é a segunda aneuploidia dos cromossomos sexuais mais frequente no
sexo feminino, podendo se manifestar por cromossomo X unico, anémalo ou em mosaico, nesta
manifestaao, normalmente as variagdes fenotipicas sdo minimas, dificultando o diagndstico. As
caracteristicas clinicas da ST podem diferir com a idade: nos primeiros anos de vida, apresenta-
se com linfedema de méos e pés, pregas nucais, baixa implantagao de cabelos, quarto metatarso
curto e/ou defeitos cardiacos de cavidade esquerda, na infancia, nota-se principalmente parada
inexplicada no crescimento e/ou atraso puberal nao associados a deficiéncia cognitiva, térax
em escudo com mamilos amplamente espagados, pescogo curto e encurvado, clbito valgo e
deformidade de Medelung do antebrago e pulso. Contudo, a caracteristica mais consistente
das pacientes com ST é a baixa estatura. Este relato de caso apresenta uma paciente de nove
anos de idade com queixa de baixa estatura, sem outros achados semioldgicos. A radiografia de
punho esquerdo mostrou idade dssea compativel com 7,4 anos e a ultrassonografia abdominal
identificou a auséncia de ovérios. Nos casos de baixa estatura isolada, diversos diagnosticos
diferenciais devem ser aventados, tais como hipotireoidismo, doenga celiaca, doengas dsseas
metabdlicas, acidose tubular e desnutricio. Os exames desta paciente descartaram essas
hipéteses e elucidaram uma forma de ST em mosaico - cariétipo: 45,X / 46,XX, justificando
o baixo crescimento sem associagdo com as alteragdes fenotipicas normalmente encontradas.
Deformidades cardiovasculares, auditivas, oftdlmicas, gastrointestinais e pélvicas também nao
foram encontradas, exceto hipogonadismo primério. Atualmente, a paciente estd em tratamento
com horménio do crescimento e estrogeno, recomendados para potencializar ganho na altura
final e maturagao sexual. Frente a detec¢do de baixa estatura em meninas, mesmo como queixa
isolada, a ST sempre deve ser elencada entre as principais etiologias, pois o diagnéstico precoce
é de extrema importancia para iniciar prontamente o tratamento com impacto importante na
qualidade de vida.
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