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G 001 USO DE ANTIEPILEPTICO DURANTE A GRAVIDEZ COMO
FATOR DE RISCO PARA MALFORMAGOES CONGENITAS

LUCAS OLIVEIRA MARQUES', ROBERTA COUTINHO VASCONCELOS', CHARLES
ANACLETO!

1. UNIVERSIDADE DE ITAUNA

Introdugdo: O uso frequente de altas doses de farmacos antiepilépticos (FAE) pode aumentar
em 10 as chances de incidéncia de malformagdes congénitas, como ectrodactilia, sindactilia,
ologodontia e fissura palatina. Justificando, assim, trabalhos na drea para melhor qualidade de
vida pediatrica. Objetivo: Analisar a literatura acerca do possivel risco do uso de FAE durante
a gravidez para malformagées fetais. Materiais E Métodos: Revisdo da literatura na base de
dados PubMed, utilizando os descritores antiepileptic drugs e fetal malformation. A busca foi
limitada pelos parametros de relevancia (descritores presentes no titulo e/ou abstract), data de
publicagdo (a partir de 2014) e a possibilidade de seu acesso na integra. Foram encontrados
98 artigos. O critério de inclusio foi baseado na andlise do abstract dos artigos avaliando sua
relevéancia para o objetivo do trabalho. Resultado/Discussao: Foram selecionados 7 artigos para
realizagdo deste trabalho. As malformagdes congénitas sdo anormalidades presentes antes do
nascimento envolvendo vérios 6rgdos, como coragio, cérebro, membros e ossos. Dentre as
possiveis causas destaca-se o uso de FAE durante a gravidez. As malformagdes sdo dependentes
de distintos fatores (estdgio embrionario, dose e tempo de exposigdo, farmacocinética e
farmacodinamica e transporte placentdrio). Os estudos analisados ressaltam a frequéncia de
malformagio fetais aumenta com doses crescentes de carbamazepina, lamotrigina, valproato
e fenobarbital. Além disso, evidenciaram que os firmacos a base de litio aumenta em 10 os
riscos de aborto terapéutico, a lamotrigina tem risco 6 vezes maior de ocorréncia de palato
fendido, e que a carbamazepina estd relacionada a maiores taxas de defeitos do tubo neural,
anomalias cardiovasculares e do trato urindrio e redugdo o peso ao nascer, da circunferéncia
da cabega fetal e da idade gestacional no parto. Por fim, a monoterapia e os FAE mais recentes
de segunda geragdo sdo mais seguros em relagdo a incidéncia de malformagoes. Conclusao: A
correlagdo entre uso de antiepileticos durante a gravidez e a incidéncia de malformagoes fetais é
evidente. Sendo assim, é necessdria uma avaliagdo prévia dos riscos e beneficios para realizagao
de intervengdes médicas.

Palavra Chave: Malformages Congénitas. Formacos Antiepilépticos.
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1. UNIVERSIDADE DE ITAUNA
2.SANTA CASA DE BELO HORIZONTE

Introdugio: As cardiopatias congénitas podem comungar alteragdes multissistémicas, apresentando-se como
sindromes passiveis de diagndstico clinico. A SN ¢ relativamente comum, pouco difundida e neste relatada para
maior difusio de seu conhecimento. Descrigdo do caso: LV.A.EC, feminino, 6 anos, natural de Brasilia- DE
diagnosticada com Comunicagdo Interatrial (CIA) a0 nascimento. Admitida na cardiologia pediétrica com guia
cirtirgica, sem exames prévios ou acompanhamento médico neste interim. Foi submetida a ecocardiograma
transtorécico (ECOTT) que confirmou CIA tipo Ostio Secundum (OS). Avaliada junto ao pai, caracteristicas
como implantagdo baixa de orelhas, estrabismo, hipertelorismo, baixa estatura e pescogo alado foram observadas.
O histérico familiar revelou-se positivo para CIA por trés geragdes. Logo, foi aventada a hipétese de SN. Discussao:
A SN é caracterizada por dismorfismo craniofacial tipico, baixa estatura, cardiopatia congénita e déficit cognitivo.
A condigio pertence ao grupo das RASopatias, desordens causadas por mutagoes em genes que codificam
componentes da via Ras/mitogen activated protein kinase (RAS-MAPK). Entretanto, o diagndstico baseia-se em
achados clinicos. Entre as caracteristicas tipicas estao: testa larga, hipertelorismo, fissuras palpebrais descendentes,
ptose e orelhas baixas, além de térax curto e pescogo alado. Esse fendtipo foi observado tanto na paciente quanto
no pai, levando 4 hipétese. Quanto aos defeitos cardiacos, mais de 80 dos individuos com SN apresentam-nos.
Entre eles estenose de valva pulmonar (VP) (50 a 60 dos casos), cardiomiopatia hipertréfica (20), defeito de septo
atrioventricular e CIA (menos de 10). Neste caso, 0 ECOTT evidenciou CIA OS com 14mm com shunt esquerda-
direita (E-D), CIV perimembranosa com shunt E-D, aumento de cimaras direitas, regurgitagao trictspide,
espessamento de VP com gradiente de pico de 35mmHg e médio de 2ImmHg e dilatagéo de tronco de artéria
pulmonar. Alteragdes essas compativeis com aquelas encontradas na literatura sobre a SN. Além disso, portadores
de SN tem maior predisposi¢ao a anormalidades hematoldgicas e malignidades, bem como alteragoes nos sistemas
genitourinrio, linfitico e ocular, dependendo do gene mutado. Conclusio: A SN é relativamente comum, pouco
discutida no meio académico-generalista, mas com sérias implicagdes no desabrochar da vida do portador.
Portanto, é fundamental que seja amplamente conhecida, visando diagndstico, manejo e aconselhamento
adequados.

Palavra Chave: Noonan, Genética, Pediatria, Cardiopatia Congénita.
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1. FACULDADE DE CIENCIAS GERENCIAIS DE MANHUAGU

Introdugdo: O relato de caso sobre Sindrome de Edwards objetiva o maior conhecimento das
complicagdes envolvidas na patologia e ressalta a importancia de um diagnéstico rapido e cuidados
neonatais adequados. Descrigao do caso: DJHP, 3 meses, sexo masculino. O lactente, ao nascimento,
apresentou fenda palatina e ma formagdo na mao direita. Diagnosticado com pneumonia e
cardiopatia congénita caracterizada por forame oval patente, comunicagdo interventricular
perimembranosa grande, dilatagao de tronco pulmonar e ramos, hipertrofia de ventriculo direito
moderada, interrupgdo do arco adrtico e hiperfluxo pulmonar. O paciente apresenta Insuficiéncia
Cardiaca Congestiva em tratamento e, durante a ausculta, sopro em maquinaria. As alteragoes
fenotipicas observadas na ectoscopia, como presenga de orelhas assimétricas, bragos muito longos,
ossos do crinio com ma formacéo, osso occipital proeminente, facies sindromica e dedos da

Rev Med Minas Gerais 2018;28 (Supl 2): $23-5127
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ESTUDO DE ASSOCIACAO E AVALIACAO DE RESPOSTA APOS INTER-
'VENGCAO COM ATIVIDADE FISICA

WENDELL COSTA BILA!, MARIA EMILIA SSOARES MARTINS DOS SANTOS!, MARCIA
CHRISTINA CAETANO ROMANO!, KARINA PRIMER?, EDUARDO FERRIOLLP, LUCIANA
LARA DOS SANTOS!, CEZENARIO GONGALVES', FABIANGELO DE MOURA CARLOS', LAIS
DANIELA DE OLIVEIRA MARQUES, JOEL ALVES LAMOUNIER!

1. UES]
2.USp

Introdugdo: A obesidade é determinada em grande parte por fatores genéticos, mas o ambiente
também determina a expressao fenotipica. Variagdes no gene associado a obesidade (do inglés FTO)
parecem ter um efeito sobre o seu desenvolvimento de inicio precoce. Objetivo: Avaliar a composi¢ao
corporal em adolescentes/ jovens com sobrepeso ou obesos, mediante interven¢ao com programas
diferenciados de atividade fisica e a associagdo dos resultados com o polimorfismo rs9939609A do
gene FTO. Método: Foram avaliados 347 alunos na faixa etaria de 16 a 19 anos, estudantes do ensino
médio de escolas publicas estaduais. Amostras de sangue e saliva foram coletadas para obtengdo
da composigio corporal pela técnica de diluigdo de 6xido de deutério e andlises moleculares. A
prevaléncia de sobrepeso e obesidade foi estimada através da aferi¢io do Indice de Massa Corporal
(IMC). Intervengoes sob dois enfoques metodologicos de treinamento fisico (aerdbico e resistido)
foram realizadas nos participantes do estudo. Concomitantemente, o perfil lipidico e a glicemia
destes individuos foram dosados. A avaliagdo genética do polimorfismo rs9939609A do gene FTO
e a composigio corporal pelo 6xido de deutério estdo sendo realizadas. O polimorfismo esta sendo
avaliado pela técnica de PCR seguida por digestio com enzima de restrigdo. Resultados: Na amostra
de 347 alunos foi encontrada uma prevaléncia de 13,8 de sobrepeso e 7,5 de obesidade. Todos os
participantes caracterizados com excesso de peso foram convidados a participar do programa de
intervengdo. Na avaliagio genética, até o momento 141 individuos foram analisados, dentre eles
aqueles com excesso de peso e eutrdficos, e as frequéncias genotipicas encontradas foram: AA =
0.213 TT = 0.34 e AT = 0.447. Apds a finalizacdo da andlise genética serdo realizados os testes de
associagdo entre os alelos e gendtipos encontrados, entre os grupos formados. Por fim, serd avaliado
se as alteragdes na composi¢do corporal obtidas por meio dos modelos de treinamentos fisicos
distintos estdo relacionadas com a caracterizagdo genética do polimorfismo rs9939609A do gene
FTO. Conclusao: O estudo permitird o entendimento da participagio de fatores genéticos envolvidos
na obesidade e sua influéncia no estilo de vida desses individuos, podendo facilitar a implementagao
de agdes preventivas.

Palavra Chave: Obesidade, Composi¢do Corporal, Polimorfimos, Genética.
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1. FASEH

Introdugdo: A associagio VACTERL ¢é um conjunto de malformagdes congénitas rara, com
repercussdes clinicas significativas. O presente trabalho relata o caso clinico de um paciente
com diagnéstico tardio de VACTERL. Relato Do Caso: Paciente de 11 anos comparece ao
pronto-atendimento com relato de dor abdominal intensa, vomitos e diarreia. Historico de
atresia de esdfago e fistula traqueoesofdgica corrigidas no periodo neonatal. Importante
escoliose ao exame fisico, sem outras alteragdes significativas. Radiografia de tdrax
evidenciou importante hérnia diafragmaética. Sem diagnostico sindrémico prévio. Discussdo:
A associagao VACTERL ¢ definida pela ocorréncia concomitante de malformagdes congénitas
como defeitos vertebrais, cardiacos, anus imperfurado, fistula traqueoesofagica, anomalias
renais e alteragdes em membros. Por ndo haver evidéncia de uma alteragdo em comum a
todos os pacientes, nao ¢é classificada como uma sindrome. A explica¢do etioldgica mais aceita
atualmente é a possibilidade de um defeito de desenvolvimento embriondrio, durante o periodo
de blastogénese, determinando efeitos congénitos em multiplos sistemas organicos, de forma
esporadica. O diagndstico é essencialmente clinico apds exclusao clinica e laboratorial de
outras possiveis causas. As alteragdes mais frequentemente observadas sao defeitos vertebrais
(60-80), anus imperfurado (55-90) e fistula traqueoesofagica, que ocorre em mais de 50 dos
pacientes, comumente associada a atresia de esofago. O manejo dos individuos acometidos
engloba primariamente a corre¢do das condi¢des incompativeis com a vida. Secundariamente,
a abordagem das outras malformagdes deve objetivar a prevengdo de seqiielas a longo prazo,
como quadros de lombalgia grave conseqiientes as anomalias vertebrais. Conclusio: A
associagdo de VACTERL é um diagnostico diferencial raro, porém relevante, de malformagoes
congénitas, com repercussdes significativas a curto e a longo prazo. O diagndstico precoce, no
entanto, ao possibilitar a corregao cirurgica de algumas alteragdes, pode refletir em melhora
importante da qualidade de vida do paciente.

Palavra Chave: Vacterl, Malformagées Congénitas, Hérnia Diafragmatica

mao direita com 2° e 5° quirodactilos atrofiados, levaram a hipdtese diagndstica de

Trissomia do Cromossomo 18. Dessa forma, foram realizados testes de citogenética e aguarda-
se o resultado. A mie nega uso de medicamento teratogénico durante a gestagio. Discussao:
A Sindrome de Edwards ocorre com frequéncia de 1 em 3000 nascimentos vivos e apresenta
altos indices de morte intrauterina. As principais caracteristicas sao os achados neuroldgicos,
anormalidades de crescimento, cranio, face, torax, abdome, extremidades, 6rgaos genitais, pele,
faneros e orgaos internos. A deficiéncia mental normalmente é presente e grave com diminuigao do
desenvolvimento neuropsicomotor. O portador apresenta baixo peso ao nascimento e dificuldade
no ganho de peso. O cranio ¢ dismorfico, as orelhas sdo displdsicas e com baixa implantagio. E
tipico os punhos cerrados nos membros superiores, podendo ter pregas ausentes. As cardiopatias
congénitas sdo consideradas quase universais, sendo que a maioria dos individuos apresenta lesdes
cardiacas multiplas. Defeitos do septo ventricular e ducto arterioso patente sio encontradas. A
doenga polivalvular é um achado caracteristico. Conclusao: O diagndstico precoce é importante
por proporcionar um melhor prognéstico, qualidade de vida e conduta terapéutica. O paciente do
caso apresenta sinais que podem ser relacionados com a patologia, esperando apenas o resultado
do caridtipo para sua confirmagao.

Palavra Chave: Sindrome de Edwards, Cardiopatia Congénita, Trissomia.
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G 006 SEQUENCIA DE PIERRE ROBIN - RELATO DE CASO
KAROLINNE NOGUEIRA COSTA!, STTEPHANI CAMPOS DE MELO!
1. UNIBH

Introdugio: A Sindrome ou Sequéncia de Pierre Robin (SR) se caracteriza por uma triade de anomalias,
quais sejam micrognatia, glossoptose e possivel fissura de palato. Essas alteragdes anatémicas provocam
manifestagdes clinicas frequentes em neonatos ou recém-nascidos como, principalmente, obstrugao de
vias aéreas e dificuldades alimentares, podendo apresentar quadros graves de asfixia e, consequentemente,
levar ao obito, caso ndo haja intervengdo médica imediata. Palavras-Chave: Crianga, Pierre Robin.
Descrigdao Do Caso: Paciente M.P.A, sexo masculino, nascido a termo, com peso adequado para idade
gestacional, apresentando logo apds o nascimento disturbio respiratério e diagnéstico de fissura de palato
incompleta, associada a ptose de lingua e micrognatia. Com dificuldade de sucgao desde o nascimento, foi
iniciada dieta por sonda nasogastrica com bom ganho ponderal, mas manteve desconforto respiratorio,
acentuado em dectbito dorsal. Foi, entdo, orientado a manter postura elevada da cabeceira, mas sem
melhora. Foi encaminhado para Belo Horizonte para avaliagdo e firmado o diagndstico de Sequéncia de
Pierre Robin. Orientado postura central com cabeceira rebaixada, estimulo para sucgdo ndo nutritiva,
troca de mamadeira por outra de bico longo e com orificio aumentado, visando diminuir o esforgo da
mamada, além do acréscimo de polimeros de glicose 5 e triglicérides de cadeia média 3 para aumento
do valor calérico dietético. Mantido terapia fonoaudioldgica duas vezes por semana e avaliagdo semanal
do ganho ponderal. Discussdao: Hi uma etiologia bastante diversificada em relagao a SR, podendo esta
estar associada ou nao a outras sindromes, além de estar relacionada também a hereditariedade. Por
esse motivo, deve-se classificd-la em Sequéncia de Pierre Robin Sindréomica ou Sequéncia de Pierre
Robin Isolada, sendo esta a de melhor prognéstico. E importante que seja diagnosticado o mecanismo
de obstrugdo das vias aéreas, para que o tratamento seja direcionado corretamente. Conclusdo: Devido
a diversidade de manifestagdes patoldgicas associadas a SR e, consequentemente, a sua gravidade em
neonatos ou recém-nascidos, ¢ de fundamental importancia um diagnéstico precoce, que vise condutas e
terapéuticas individualizadas e adequadas para melhor qualidade de vida do paciente.

Palavra Chave: Crianga, Pierre Robin
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1. FACULDADE DE CIENCIAS GERENCIAIS DE MANHUAGU- FACIG
2.RESIDENCIA EM PEDIATRIA EM HOSPITAL CESAR LEITE

Introdugdo: Picnodisostose (PYCD) é uma rara displasia esquelética osteopetro769,tica, doenga
lisossOmica, autossomica recessiva, com prevaléncia de 1:1000000. Objetiva-se apresentar um caso
de PYCD na infancia, bem como sua fisiopatogenia e seu diagndstico. Descrigao do caso: Paciente
KME masculino, 7 anos, historia gestacional sem anormalidades, recém-nascido termo, parto vaginal.
Deu entrada no hospital de sua cidade com osteoesclerose, braquicefalia, alargamento das suturas
cranianas, fontanelas abertas, micrognatia, implantagio anormal dos dentes e braquidactilia. Ao
exame fisico percebe-se provével fenda palatina, desvio de septo nasal e voz anasalada. Tomografia
constatou agenesia de seios maxilares e alteragdo de forma da mandibula com angulos mandibulares
obtusos. Radiografia de maos e punhos revelaram idade dssea de 5 anos e 6 meses, GH basal abaixo
dos pardmetros aceitaveis e GH posterior a estimulo de clonidina apresentou valor limitrofe minimo.
Paciente foi encaminhado ao servigo de genética devido a suspeita da sindrome para esclarecimento do
diagnéstico. Discussio: E causada por uma mutagio no gene 1q21, codificador da Catepsina K, que ndo
consegue degradar colageno tipo 1 e, consequentemente, afeta a agdo dos osteoclastos. Dessa forma,
ha um aumento da densidade e volume dos ossos, tornando-os frégeis. O quadro sintomatoldgico
mais comum ¢ caracterizado pela braquidactilia, hipoplasia mandibular, 4ngulo mandibular obtuso,
suturas cranianas separadas, displasia das claviculas, acrostedlise, implantacdo anormal de dentes,
micrognatia, baixa estatura e braquicefalia. O diagndstico depende da suspeita clinica e acesso a testes
genéticos especificos que verificam padrao de glicosaminoglicanos na urina, confirmado pela analise
de enzimas lisossomais no sangue. O tratamento é direcionado ao quadro clinico, como a realizagio
de cirurgias com uso de placas, enxertos 6sseos e tragdes esqueléticas em casos de fraturas. Além
disso, deve-se estimular a boa higienizagdo bucal a fim de se evitar caso de osteomielite. Conclusao:
A PYCD é uma doenga rara e incuravel, de cunho genético com apresentagdes clinicas variéveis, o
que dificulta um diagnostico rapido e preciso. Por isso, torna-se necessario o conhecimento prévio do
quadro sintomatol6gico, bem como o monitoramento hormonal, para melhor tratamento, reduzindo
sua morbidade, e propiciar o melhor prognéstico.

Palavra Chave: Catepsina K, Displasia Esquele769,Tica Osteopetro769, Tica
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1. UNIVERSIDADE FEDERAL DE OURO PRETO

Introdugdo: A Sindrome de CHARGE é uma condi¢do genética rara, causada por mutagio
no gene CHD?7 e caracterizada por uma série de malformagées que ddo o nome a sindrome.
Descrigao Do Caso: BFCSB, feminino, sete anos, natural de Santa Rita de Ouro Preto, portadora
de Sindrome de CHARGE, apresenta: disfun¢do oftalmoldgica, auditiva e no nervo dptico,
atraso no desenvolvimento e crescimento, malformagdo cardiovascular, fenda orofacial
corrigida e malformagdes auditivas. Apresenta também dificuldade na modulagdo do afeto
e infecgdes supurativas de ouvido recorrentes. Nao possui histéria familiar para CHARGE.
Apresenta suporte familiar e é acompanhada por pediatra, geneticista, otorrinolaringologista,
oftalmologista e cardiologista. Discussdo: No caso da paciente, o diagnéstico foi realizado
como previsto. Houve suspeita clinica baseada em critérios maiores e menores e mutagdes no
gene CHD7 foram detectadas. Como essas mutagdes sdo esporadicas, historia familiar nao é
esperada, como ocorreu. As alteragdes encontradas foram concordantes com a epidemiologia.

54

G 007 SINDROME DE ROBERTS: RELATO DE CASO

MATHEUS SANTOS FRANCA!, CHRISTIANE MARIZE GARCIA ROCHA!, LUISA FERRARI
LUZ?, JOAO GUILHERME PINTO DE OLIVEIRA!, ANDRE RIBEIRO DOS SANTOS!, LUCAS
SILVA CAMPOS'

1. UNI-BH
2.FCMMG

Introdugdo: A Sindrome de Roberts (SR) é uma rara doenga genética, com quadro clinico de deficit
de crescimento e intelectual, ma-formagoes faciais, de membros e 6rgaos. Serd descrito um caso com
multiplo acometimento facial e de membros, e preservagdo neuro-cognitiva. Descrigdo Do Caso:
Paciente masculino, ao nascimento: pré termo, muito baixo peso e pequeno para a idade gestacional,
apresentando hipertelorismo, fissuras labial e palatina, proeminéncia pré-maxilar, agenesia de radios,
méos em garra, oligodactilia e criptorquidia bilateral. Atualmente com 2 anos e 6 meses possui
desenvolvimento neuropsicomotor adequado para a idade, crescimento e peso abaixo do terceiro
escore, realizou cirurgia plastica para corregio de fissuras labial e palatina e orquidopexia bilateral.
Em uso de bota ortopédica durante o dia e ortese de Dennis-Brown ao dormir, com evolugao quanto
a0 quadro de pé torto congénito. As informagdes foram colhidas apos a assinatura do Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido pela mae. Discussdo: A SR é uma doenga genética autossomica
recessiva com cerca de 150 casos descritos na literatura. £ causada por uma mutagio do gene
ESCO2, com separagdo precoce dos centromeros e das regides heterocromaticas na maioria dos
cromossomos. A sindrome apresenta fendtipo variado, que normalmente cursa com crescimento
retardado pré e pos-natal, multiplas mé-formagdes principalmente em face, com fissuras labial e
palatina, micrognatia, hipertelorismo, e membros, principalmente superiores, com encurtamentos,
contraturas e agenesias. Pode haver também o comprometimento de orgaos como o coragio, rins e
genitalias. O acometimento intelectual estd presente na maioria dos individuos, com poucos casos
descritos com cognigdo preservada. Conclusio: Conclui-se que a descrigio do caso é de suma
importéancia para a literatura médica brasileira e mundial, visto o escasso nimero de relatos e de
estudos da SR, além de ser um caso com multiplos acometimentos fisicos e com o desenvolvimento
neuropsicomotor adequado para idade.

Palavra Chave: Sindrome de Roberts, Cognigao, Sindrome de Focomelia
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Introdugdo: A osteogénese imperfeita (OI) é uma doenga genética rara que se caracteriza pela
fragilidade Gssea decorrente da perda de fungdo do coldgeno envolvido na ossificagio endocondral.
Existem cerca de 11 tipos de OL DESCRICAO DO CASO: VLR, masculino, sete anos e onze meses,
diagnosticado com OI tipo III ao nascimento e com inicio do tratamento aos 10 meses de vida. O
tratamento da osteogénese imperfeita é feito com uso de Pamidronato, desde o diagndstico até os dias
atuais. Gravidez materna sem intercorréncias e pré-natal adequado. Paciente nasceu com fraturas no
cranio e costelas, e até o presente momento sofreu 18 fraturas. Ao nascimento apresentou flacidez
corporal e auséncia de choro. Todo o desenvolvimento neuropsicomotor aconteceu adequadamente,
exceto o desenvolvimento motor grosseiro. Apresenta atraso no desenvolvimento da marcha, esclera
azulada, desenvolvimento pondero-estatural inadequado, deformidades 6sseas, face triangular e
atraso na dentigdo. Discussdo: Dos diversos tipos de OI, o tipo III é a forma ndo letal mais severa,
caracterizada por fragilidade 6ssea, fraturas, esclerdticas azuladas, curvaturas 6sseas de 70 a 90°,
estatura diminuida e deformagdes da caixa tordcica. Por ser uma doenga rara, o diagndstico pode nao
ser feito precocemente, como o ocorrido nesse caso, em que o diagnostico foi feito somente 10 meses
apds o nascimento. O tratamento ndo visa a cura, mas sim diminuir as manifestages da doenga,
atua também na prevencao de fraturas e complicagdes, e auxilia no desenvolvimento motor grosseiro
do paciente, como ¢é feito com o paciente em questio, que faz uso de Pamidronato, e participa de
sessoes de fisioterapia. Conclusdo: Conclui-se que, apesar da patogénese bem esclarecida, ainda
ha dificuldade na classificagdo dos diferentes tipos de OI, devido a grande variabilidade clinica
apresentada pela doenga. Formas leves da doenga podem nao mostrar alteragdes no feto pelo US
no pré-natal e ha diversos diagndsticos diferenciais para os achados ultrassonograficos na gestagao,
o que dificulta seu reconhecimento por parte dos profissionais de saude, levando a um diagnéstico
e consequentemente tratamento tardio, como no caso citado. Espera-se, com esse relato de caso,
acrescentar conhecimentos a respeito dessa patologia rara, facilitando seu reconhecimento e
diagnostico precoce.
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As deficiéncias visuais estao presentes na maioria dos pacientes, assim como

acometimento cardiaco. O crescimento e desenvolvimento da paciente também ocorreram
como esperado. A maioria dos portadores nasce com peso e altura adequados, mas cresce
pouco durante a infancia. Estio também comprometidas as fung¢oes congnitivas e de linguagem.
Entretanto, a atresia de coanas, muito frequente, principalmente pela obstrugao da respiragao
ao nascer, nao foi encontrada, assim como a hipoplasia genital. Também pode ocorrer perda
auditiva condutora e/ou neurossensorial. Podem ser apresentadas, mais raramente, disfungdes
enddcrinas, em nervos cranianos e imunodeficiéncia, que no caso se exemplifica pelas infec¢oes
supurativas de ouvido recorrentes. Tal situagio pode estar relacionada a alteragdes na tuba
de Eustaquio, bem como a menor imunidade por defeitos em anticorpos. Assim, o paciente
com CHARGE deve iniciar acompanhamento precocemente, tanto para corre¢io e melhoria
das anomalias, quanto para estimulo das fungdes cognitivas e psicomotoras. Conclusdao: O
caso da paciente apresenta acometimento visual, cardiaco, auditivo, de desenvolvimento e
cognitivo, alteragdes esperadas na sindrome. Ainda assim, a paciente possui boa qualidade de
vida, principalmente devido a assisténcia por equipe interdisciplinar. Verifica-se, portanto, a
necessidade do conhecimento da condigdo pelos profissionais de satde, para realizagio de um
diagnostico precoce e assisténcia adequada dos pacientes.
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1. FACULDADE CIENCIAS MEDICAS DE MINAS GERAIS
Introdugio

A incidéncia da obesidade infantil e outras doengas metabdlicas apresentou crescimento expressivo nos tltimos
anos. Estudos mostram correlagio entre obesidade aos 5 anos e na vida adulta. Assim, a alimentagdo nos primeiros
1000 dias deve ser objeto de estudo como prevengéo desses desfechos. Objetivos: O presente trabalho visa avaliar
a influéncia que os diferentes habitos nutricionais adotados pelas gestantes e lactentes tém sobre a programagio
metablica dos individuos, com enfoque na sua relagdo com o desencadeamento da obesidade. Metodologia: Foi
conduzida uma pesquisa na biblioteca virtual PubMed e na base de dados SGiELO, utilizando as palavras chave
“Nutritional programming’, “Early nutrition’; “Infant metabolic patterns’, “Obesity’; “Obesidade’; “Programagio
Fetal” e suas combinagdes. Foram incluidos apenas artigos nas linguas inglesa e portuguesa e excluidas publicagoes
anteriores a 2011 e que tratassem especificamente da alimentagio complementar. Resultados: Pesquisas recentes
tém explorado a relagio entre a oferta de quantidades especificas de determinados nutrientes nas fases inicias do
desenvolvimento e o estabelecimento de padrdes metabolicos relacionados a doengas crénicas no adulto. Para a
obesidade essa “programagio inicial” parece ocorrer. Um estudo observacional em criangas de até 2 anos indicou
que os trés principais fatores associados ao sobrepeso infantil eram sobrepeso materno, alto peso ao nascer e rapido
ganho de peso nos primeiros 12 meses. No caso do ganho ponderal acelerado, tém-se apontado a alta ingesta
proteica como um importante fator causal. Proteinas dietéticas em grande quantidade promovem a liberagio de
insulina e de IGF-I que atuam estimulando a lipogénese. Nesse contexto vale destacar que as formulas infantis,
em geral, possuem um teor maior de proteina que o leite materno, estando associadas a um risco 20 maior de
obesidade futura. A forma exata como as alteragdes iniciais sio “memorizadas” pelo organismo se mantendo
no futuro ndo é conhecida, sendo a epigenética uma das dreas mais investigadas. Conclusdo: A obesidade é
um problema atual e crescente. A nutrigdo inicial parece ser um importante fator de risco modificével para seu
desenvolvimento, sendo, portanto, essencial o estudo dos mecanismos da adequada nutrigdo materna e infantil a
fim de controlar seus devidos desfechos.
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1. LABORATORIO HERMES PARDINI

2. FACULDADE DE MEDICINA UFMG

3.INSTITUTO DE CIENCIAS BIOLOGICAS DA UFMG

4. LABORATORIO INTERDISCIPLINAR DE INVESTIGAGAO MEDICA

Introdugéo: O diagndstico de Transtorno do Espectro Autista (TEA) baseia-se em critérios clinicos estabelecidos
por manuais diagndsticos. Entre as alteragoes associadas a etiologia genética do TEA, podem ser destacadas
anomalias citogenéticas, mutages expansivas em FMRI, sindromes de microdelegdes/microduplicagdes e
alteragdes em genes especificos. A pesquisa e identificagio de anomalias genéticas podem contribuir para uma
melhoria no fluxo de diagndstico e potencialmente influenciar abordagens terapéuticas. Objetivo: Investigar a
contribuigdo de alteragdes cromossomicas e de mutagdes expansivas em FMR1 para o TEA em uma amostra
de pacientes de um servigo de psiquiatria infantil em acompanhamento regular em hospital terciério de Minas
Gerais. Métodos: O diagnéstico de TEA foi realizado por psiquiatra infantil com base em critérios clinicos. Dados
demogréficos e clinicos foram obtidos através de pesquisa do prontudrio e entrevistas com os cuidadores. Foi
coletado sangue periférico para realizagio do cariétipo de bandas G na resolugéo de 400 a 450 bandas e pesquisa
molecular do nimero de repetigdes CGG na busca de mutagoes expansivas no gene FMR1. Resultados: Foram
analisadas 46 amostras de criangas e adolescentes de 4 a 17 anos (idade média 10+3 anos), sendo 85 do sexo
masculino. A idade gestacional média foi 39+2,5 semanas, sendo 8,7 prematuros e 10,9 com baixo peso. Dados
de perimetro cefélico (PC) estavam disponiveis para apenas 50 dos pacientes, mas em 3 casos foi 8804,32cm
em recém-nascidos a termo. Hist6ria de ictericia neonatal (8,7), epilepsia (8,7), malformagdo urogenital (4,3),
anemia falciforme (2,3), sindrome alcodlica fetal (2,3). A idade média materna ao nascimento foi de 30 anos.
Pré-eclampsia foi relatada em 13 dos casos, todas em gestagdes a termo. Foi realizada avaliagdo quanto a presenga
de dismorfismos em 20 dos 46 pacientes, sendo presentes em 80 dos mesmos. Todavia, ndo foram detectadas
alteragdes cromossdmicas ou mutagdes expansivas em FMR1 em nenhum dos participantes. Conclusio: A
frequéncia de pré-eclampsia em nossa amostra foi mais elevada do que a da populagao geral, condigio ja associada
a0 risco aumentado de autismo. A presenca de dismorfismos e outras comorbidades apontam para maior
possibilidade de identificagio de alteragoes genéticas, sendo microdelegdes/microduplicagoes causas importantes
ainda a serem investigadas em nossa amostra.
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1.(UFU)

Introdugao: O nascimento de uma crianga com uma doenga genética rara pode provocar alteragdes
no cotidiano familiar fazendo com que as familias se deparem com a necessidade de readaptar os
papéis e assumirem novas responsabilidades. Objetivo: Relatar a experiéncia de alunos do curso de
Medicina ao terem contato com a mae de uma crianga portadora da Sindrome Aicardi-Goutiéres
e analisar os impactos na percepg¢do dos discentes acerca do tratamento que tem sido oferecido
as pessoas portadoras de necessidades especiais. Método: O trabalho se trata de um relato de
experiéncia vivenciado por discentes membros de uma liga académica de humanidades médicas.
A mae de uma crianga com Sindrome Aicardi-Goutiéres foi convidada para realizar uma palestra
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1. SANTA CASA- MONTES CLAROS
2. FUNORTE- MONTES CLAROS

Introdugio: E uma herenga genética autossomica dominante caracterizada por polipose
hamartomatosa do trato gastrointestinal e pigmentagdo melandtica cutinea mucosa. Patologia
incomum, apresentando grande diversidade clinica. Descrigdo Do Caso: Paciente, 10 anos, feminina.
Relato de anemia cronica sem etiologia definida e lesdes melanicas em cavidade oral. Iniciou
cerca de 30 dias antes da internagio dor abdominal difusa, perda de peso ponderal importante
e hematoquezia. Realizado colonoscopia feito diagnostico de pélipos intestinais. Um dia apos
o procedimento apresentou dor abdominal tipo célica, vomitos e distensdo abdominal. Feito
laparotomia exploratoria e diagnosticado intussuscepgio intestinal. Ressecado segmento intestinal,
andlise macroscopica evidenciou incontéveis polipos colonicos e retais sésseis, semi-pediculados
e pediculados sendo os maiores medindo até 7 centimetros. A microscopia evidenciou pélipos
nao neopldsicos do tipo hiperplasico, compativeis com pélipos hamartomatoso de Peutz-Jeghers.
Discussdo: A patologia caracteriza clinicamente por pigmentagdo melanética cutanea mucosa e
polipos hamartomatosos encontrados principalmente no trato gastrointestinal sendo o sitio mais
comum o delgado. Os sintomas se iniciam na primeira década de vida e abrange: dor abdominal,
sangramento intestinal, prolapso de polipo retal e entre outros. A anemia estd presente em 90
dos pacientes, muitas vezes associada a dor abdominal tipo célica (decorrente de intussuscepgoes
transitérias e reversiveis). Nesta sindrome hé risco aumentado de carcinoma em vérios 6rgaos.
Cerca de 50 dos portadores desenvolverdo cancer até a sexta década de vida. Por isso esses pacientes
necessitam de acompanhamento periédico. O tratamento cirtrgico esta indicado em caso de:
sangramento e intussuscepgdo.Conclusdo: Por ser uma raropatia muitas vezes o diagndstico
ocorre na fase adulta quando os sintomas se tornam mais evidentes. Por isso se faz necessario o
acompanhamento holistico do paciente desde a infancia valorizando suas queixas e investigando
seus sintomas.
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1. UNIVERSIDADE DE UBERABA

Introdugdo: A trissomia do cromossomo 18 (Sindrome de Edwards - SE) ¢ a segunda trissomia
mais frequente em seres humanos. E um distirbio multissistémico com fenétipo complexo.
Estd associada a elevada taxa de mortalidade intra-uterina e pés-natal. Descrigdo do caso: Mae
com 45 anos, antecedente de aborto ha 9 anos. Foi realizado pré-natal adequadamente com
8 consultas. No ultrassom do primeiro trimestre foi evidenciado translucéncia nucal de 4,5
mm com risco aumentado para cromossomopatias. Ultrassom de 2° e 3° trimestres mostrou
hipoplasia cerebelar, ventriculomegalia, hipotelorismo, implantagio baixa de orelhas e desvio
fixo medial de méao esquerda. Com 34 semanas e 4 dias, evoluiu para parto cesdrea, nascendo
individuo do sexo masculino, pesando 1190g, APGAR 7/8, com restri¢io de crescimento
intrauterino importante e multiplas malformagdes, em apneia, hipotonico e com cianose
central, necessitando de ventilagdo mecénica, evoluindo com desconforto respiratério e logo
foi levado para UTI. Ao exame fisico, notava-se implantagdo baixa das orelhas, nariz afilado,
dedos em garra em ambas as méos, halux encurtado em ambos os pés. Recém nascido (RN)
desenvolveu ictericia precoce e tratada com fototerapia, conjuntivite, atelectasia, anemia com
necessidade de concentrados de hemdcias em duas ocasides. Teve sepse precoce e foi tratado
com antibioticoterapia. Necessitou de intubagio orotraqueal, traqueostomia, gastrostomia e
herniorrafia inguinal bilateral. Realizou ecocardiograma que mostrou pequena comunicagio
interatrial, sem repercussio hemodindmica. O caridtipo revelou trissomia do cromossomo 18.
Evoluiu com apneia e desconfortos respiratorios inimeras vezes e vem se mantendo estavel
na UTI, dependente de oxigenioterapia. Atualmente encontra-se com 5 meses e 20 dias.
Discussdo: A expectativa de vida de um paciente com SE ¢ baixa. Estima-se que 55 a 65 vdo a
6bito na primeira semana de vida, 90 ao redor dos seis meses e cerca de 5 a 10 sobrevivem até
um ano de idade. Isso se deve as diversas patologias associadas, como déficits neuroldgicos,
anormalidades do crescimento, cardiopatias congénitas, malformagdes de o6rgaos internos,
entre outros. Conclusdo: Sendo assim, o acompanhamento da crianga deve ser feito de maneira
multidisciplinar, avaliando as principais alteragdes da sindrome e suas intercorréncias, buscando
melhor atendimento para o paciente e a familia.
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explicando sobre do que se trata a doenga, quais foram os desafios enfrentados e como mae

e filho convivem com uma doenga que ¢ progressiva e incuravel. A partir disso, os académicos
descreveram suas percepgdes enfatizando os aspectos mais importantes. Ademais, realizaram
uma busca na literatura de referéncia para melhor conhecer a doenga em questdo. Discussio:
A Sindrome Aicardi-Goutiéres é uma encefalopatia autossdmica recessiva caracterizada por
microcefalia adquirida, calcificagdes cerebrais e atrofia cerebral. Quem a possui apresenta retardo
psicomotor e comprometimento neuroldgico acentuado. Na palestra foi ressaltada a relevancia de
se preparar a familia para o diagnéstico tardio, as poucas opgdes terapéuticas, as raras pesquisas
cientificas, além da maneira desigual que a familia é tratada nos servigos de satide, de forma que
muitas vezes seus direitos referentes ao acesso a servigos de qualidade, equidade, resolutividade e
integralidade ndo sao respeitados, seja porque os servigos nao dispéem de recursos tecnolégicos
para atender uma condigdo rara ou porque os profissionais nao estio preparados. Assim, as
doengas consideradas raras constituem uma experiéncia continua de aprendizagem nao apenas
para as pessoas acometidas, mas, também, para seus familiares, os quais necessitam de um
grande esforgo emocional para superar os enfrentamentos. Conclusdo: Por meio da sensibilizagao
promovida pela experiéncia, houve a compreensdo de que ha caréncia de uma politica especifica
que garanta acesso qualificado e igualitario ao diagndstico e tratamento de doengas raras, sendo a
melhor preparagio de futuros profissionais médicos uma etapa fundamental.
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1. UNIVERSIDADE DE UBERABA

Introdugdo: A trissomia do cromossomo 18 (Sindrome de Edwards - SE) é a segunda trissomia
mais frequente em seres humanos. E um distirbio multissistémico com fenétipo complexo.
Esta associada a elevada taxa de mortalidade intra-uterina e pés-natal. Descri¢do do caso: Mae
com 45 anos, antecedente de aborto ha 9 anos. Foi realizado pré-natal adequadamente com 8
consultas. No ultrassom do primeiro trimestre foi evidenciado translucéncia nucal de 4,5 mm
com risco aumentado para cromossomopatias. Ultrassom de 2° e 3° trimestres mostrou hipoplasia
cerebelar, ventriculomegalia, hipotelorismo, implantagdo baixa de orelhas e desvio fixo medial de
mio esquerda. Com 34 semanas e 4 dias, evoluiu para parto cesarea, nascendo individuo do sexo
masculino, pesando 1190g, APGAR 7/8, com restrigdo de crescimento intrauterino importante e
multiplas malformagoes, em apneia, hipotonico e com cianose central, necessitando de ventilagao
mecanica, evoluindo com desconforto respiratorio e logo foi levado para UTI. Ao exame fisico,
notava-se implantagio baixa das orelhas, nariz afilado, dedos em garra em ambas as méos, halux
encurtado em ambos os pés. Recém nascido (RN) desenvolveu ictericia precoce e tratada com
fototerapia, conjuntivite, atelectasia, anemia com necessidade de concentrados de hemacias em
duas ocasides. Teve sepse precoce e foi tratado com antibioticoterapia. Necessitou de intubagio
orotraqueal, traqueostomia, gastrostomia e herniorrafia inguinal bilateral. Realizou ecocardiograma
que mostrou pequena comunicagao interatrial, sem repercussio hemodinimica. O caridtipo revelou
trissomia do cromossomo 18. Evoluiu com apneia e desconfortos respiratérios inimeras vezes e vem
se mantendo estével na UTI, dependente de oxigenioterapia. Atualmente encontra-se com 5 meses e
20 dias. Discussao: A expectativa de vida de um paciente com SE ¢é baixa. Estima-se que 55 a 65 vdo a
6bito na primeira semana de vida, 90 ao redor dos seis meses e cerca de 5 a 10 sobrevivem até um ano
de idade. Isso se deve as diversas patologias associadas, como déficits neuroldgicos, anormalidades
do crescimento, cardiopatias congénitas, malformagoes de 6rgaos internos, entre outros. Conclusao:
Sendo assim, 0 acompanhamento da crianga deve ser feito de maneira multidisciplinar, avaliando
as principais alteragdes da sindrome e suas intercorréncias, buscando melhor atendimento para o
paciente e a familia.
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