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COMO VAI A PEDIATRIA E COMO VAO OS PEDIATRAS

SECCAO DE PEDIATRIA DO DESENVOL VIMENTO
SOCIEDADE PORTUGUESA DE PEDIATRIA

A Secgiio de Pediatria do Desenvolvimento realizou, em Castelo
Branco, em colaborag¢do com o Centro Distrital de Desenvolvimento, o
Servigo de Pediatria do Hospital Amato Lusitano e a Escola Superior de
Educacio de Castelo Branco, a Reunido "Genética e Desenvolvimento",
no dia 24 de Janeiro de 2003.

Tratou-se de un evento muito participado (cerca de 120
participantes) € cujo sucesso se deveu essencialmente as Dras. Lurdes
Vicente e Maria dos Anjos Marques.

Foram apresentadas 2 comunica¢des magistrais -"Diagndstico
Etiolégico do Atraso de Desenvolvimento" pelo Prof. Doutor Jorge
Saraiva e "A valiag@o do Risco de Recorréncia" pela Dra. Lina Ramos -
e a discussiio de dez casos clinicos, cujos resumos se publicam
seguidamente.

Genética e Desenvolvimento

Titulo: Sindrome do X-Fragil - Um Caso Clinico

Autoras: MARGARIDA MARUJO*, FRANCISCA MOITA** *
*Interna do Internato Complementar de Pediatria

#*Chefe de Servi¢o de Pediatria

Institui¢do: Servigo de Pediatria do Hvspital Distrital de Santarém
Directora do Servigo: Dfl Aldina Lopes

Tipo de Apresentagio: datashow

Resumo:

As autoras descrevem um caso clinico de Sindrome do X-Fragil,
seguido na Consulta de Desenvolvimento do Hospital Distrital de
Santarém, onde fui diagnosticado .

Trata-se de uma crianga do sexo masculino, com seis anos de idade,
primeiro filho de pais ndo consanguineos, tendo tios maternos com
deficiéncia mental. O diagnéstico foi confirmado aos 5 anos de idade,
tendo sido enviada aos 12 meses a Consulta de Desenvolvimento, por se
tratar de "bebé mole". Da avaliagdo efectuada nesta consulta, refere-se o
atraso global do desenvolvimento psicomotor, sobretudo notdrio a nivel
cognitivo e da linguagem.

Devido a estas alteragdes, associadas ao fdcies sugestivo de
Sindrome do X-Fragil, foi efectuado cariétipo e estudo do X-Frigil por
genética molecular, sendo este dltimo confirmagio do diagndstico € o
caridtipo foi normal.

Salienta-se a importéncia do estudo de genética molecular, sempre
que haja suspeita clinica, ainda que o cari6tipo seja normal o diagnéstico
precoce é fundamental, pois permite uma adequada orientagio da crianga
e resposta aos pais, que tém grande apreensio em relagiio ao
desenvolvimento e & escolaridade do seu filho. O correcto
aconselhamento genético, nomeadamente a realizagdo de diagndstico
pré-natal é outra das propostas a fazer perante este tipo de situages.

NOTICIAS

SINDROME DO X FRAGIL -A PROPOSITO DE UMA FAMILIA
DO DISTRITO DE VIANA DO CASTELO.

Anténio J. Aguilar*, Virginia Sampaio*, Sérgio Castedo**, Conceigdo Correia.* * S.
Pediatria do H. Santa Luzia de Viana do Castelo.
** GDPN Genética Médica e Diagnéstico Pré natal.

Tipo de apresentagdo: datashow.

Resumo:

A sindrome do X fréigil é a causa hereditdria mais frequente de
atraso mental. Tem um padrio de transmissdo dominante ligado ao
cromossoma X com penetrincia incompleta, afectando mais
frequentemente ao sexo masculino. Os doentes com esta sindrome
apresentam atraso mental varidvel, associado a um fenétipo
caracteristico (face comprida; pavilhdes auriculares grandes, descolados;
macroorquidismo...), hiperactividade, défice de ateng@o... Actualmente o
diagnéstico é efectuado por técnicas moleculares (Southern blot ou
PCR), sendo possivel o diagndstico pré-natal através do estudo do DNA
fetal. Ndo existe tratamento curativo para estes doentes, sendo
necessdrias terapias individuais para melhorar a capacidade de
aprendizagem e terapéuticas farmacoldgicas atendendo aos possiveis
problemas comportamentais que possam interferir com a integragio
social destes doentes.

Os autores apresentam uma familia com cinco casos de Sindroma
de X fragil (trés adultos e duas criangas do sexo masculino), para além
de duas criangas do sexo feminino portadoras da mutagiio completa e um
adulto do sexo feminino portadora pré-mutagio. O estudo da familia foi
iniciado a partir do diagnéstico de sindrome do X fragil em dois primos
em primeiro grau, enviados pelo médico assistente aos 6 anos de idade a
consulta de desenvolvimento por dificuldade de aprendizagem e
alteragdes do comportamento no primeiro caso, e por atraso do
desenvolvimento psicomotor e hiperactividade no segundo caso.

Titulo: "O que sera ?"'

Autores: Costa R*, Jorge A*, Rodrigues C*, Marques 1#%*,
* Servigo de Pediatria do C.H.C.B. Covilhi
* % Unidade de Citogenética da Faculdade de Medicina de Coimbra

Caso Clinico:

Algumas vezes 0s cromossomas rompem-se e partes de um
cromossoma unem-se as de outro. Tais translocagdes podem ser
equilibradas, nas quais o rompimento e a unido se ddo entre dois
cromossomas sem perda de material genético e os individuos sdo
normais; ou elas podem ser desequilibradas, nas quais ha perda de parte
de um cromossoma, causando um fenétipo alterado.

Recém-nascido, de fendtipo feminino, admitido apds nascimento na
Unidade de Neonatologia, por prematuridade, dificuldade respiratdria,
hipotonia global marcada, edemas generalizados, pele pletérica, facies
peculiar e abdémen globoso com diatesedos rectos. Posta a hipétese de
se tratar de uma anomalia cromossémica, foi pedida a colaboragio da
Unidade de Citogenética da F. M. Coimbra, que confirmou tratar-se de
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uma translocagio desequilibrada do cromossoma 18.

Actualmente com 4 meses de idade, a lactente frequenta a Consulta
de Desenvolvimento do C.H.C.B. Covilhd, integrada no projecto de
Interveng¢io Precoce do Distrito de Castelo Branco.

Titulo: Tetrassomia 18p: A propésitq;l de dois casos clinicos

Leonor Mendes, Luisa Faleiro, Fernanda Torgal Garcia, Rosa Gouveia, Manuela
Baptista, Isabel Cordeiro*, Heloisa Santos*

Unidade de Desenvolvimento Infantil e *Servigo de Genética, Hospital de Santa
Maria, Lisboa

Tipo de apresentaciio: datashow e video

Resumo:

A Tetrassomia 18p é uma anomalia cromossémica que ocorre
quando um individuo tem um cromossoma adicional, chamado um
"isocromossorna", que resulta de duas copias do brago curto (p) do
cromossoma 18. A Tetrassomia 18p estd associada, a um sindrome
clinico bem definido.

Os autores apresentam dois casos de Tetrassomia 18p seguidos pela
Unidade de Desenvolvimento Infantil do Hospital de Santa Maria, um
com diagndstico pré-natal e outro com o diagndstico feito aos 27 meses.
Foram ambos seguidos de um ponto de vista de um ponto de vista
cognitivo e neuro-desenvolvimental.

A crianca diagnosticada aos 27 meses de idade, agora um rapaz de
seis anos, tem um défice cognitivo, um atraso motor e hipertonia
observada durante os dois primeiros anos de vida, tendo melhorado com
fisioterapia precoce. Actualmente frequenta um infantdrio com apoios
educacionais e foi dado a familia aconselhamento genético.

O segundo caso, um rapaz de trés anos de idade, resulta de uma
fertilizagdo "invitro”. Houve diagndstico pré-natal de Tetrassomia 18p. A
crianca nascida s 31 semanas apresentou SDR com necessidade de
ventilagdo mecinica, sépsis e hidronefrose a direita com duplicagfio
pielo-ureteral. Actualmente apresenta um atraso estaturo-ponderal,
espasticidade e um desenvolvimento psicomotor "borderline".

Sublinha-se a importdncia de um seguimento e intervengéo
adequados para um melhor resultado do ponto de vista
desenvolvimental. Uma anomalia cromossémica é sempre de suspeitar
quando estamos perante um atraso de desenvolvimento associado a um
fendtipo tipico. Deve existir uma estreita colaborac@o entre o Pediatra de
Desenvolvimento e o Geneticista por forma a proporcionar uma
interveng@o terapéutica apropriada, o mais precocemente possivel, a
estas criangas e suas familias.

Titulo: Sindrome de Costello : Um caso clinico

Autores: Ana Luisa Teixeira. Paula Garcia, Luisa Diogo, Jorge Saraiva
Institui¢do: Hospital Amato Lusitano ¢ Hospital Pedidtrico de Coimbra
Tipo de apresentagdo: datashow

Resumo:

Descreve-se o caso de um lactente do sexo masculino, com
sindrome dismérfico, atraso global do desenvolvimento psico-motor,
alteragbes cutineas, exame neurolégico alterado, laringomalécia,
dificuldades alimentares e m4 progressio estaturo-ponderal.

Foram exclufdas as hipdteses de diagnéstico iniciais de doenga
cromossémica ou metabdlica.

As dificuldades alimentares com grave atraso de crescimento pds-
natal associado a anomalias congénitas mdltiplas e atraso do
desenvolvimento, apoiam fortemente o diagnéstico de sindrome de
Costello.

Os autores fazem uma revisio sobre este sindrome raro de etiologia
ainda pouco clara.

Titulo: Sindrome de Prader Willi -A propésito de 2 casos clinicos

Autores: Marisa Vieira, Ma Jodo Palaré, Manuela Baptista, Fernanda Torgal Garcia
Instituigio: Unidade de Desenvolvimento -Servigo de Pediatria -Hospital de Santa Maria
Tipo de apresentagio: datashow e video

Resumo:

A sindrome de Prader Willi é uma doenga genética, com grande
variabilidade na sua expressdo clinica, caracterizada por obesidade,
hipotonia, hipogenitalismo, acromicria e perturbagdo do desenvolvi-
mento psicomotor/défice cognitivo.

Os autores apresentam os casos clinicos de dois gémeos
monozigdticos, com a delecgfio tipica no brago longo do cromossoma 5.
Abordam os principais passos para o diagnéstico nas vertentes organica,
desenvolvimental, emocional e comportamental, e social. Tecem, ainda,
algumas consideragdes sobre a intervengdo multidisciplinar, (plano
individual de intervenciio, terapia da fala, dieta ajustada, programa de
exercicio fisico, etc.). Felizmente, a evolugdo destas criancas tem sido
muito satisfatdria.

Titulo: Sindrome de Prader-Willi e epilepsia:
uma coincidéncia ou nio?

Fétima del Aguila, José Paulo Monteiro, Laura Lourengo, M* José Fonseca
Niicleo de Neuropediatria/Desenvolvimento.
Servigo de Pediatria, Hospital Garcia de Orta, Almada.

Resumo:

O Sindrome de Prader-Willi (SPW) caracteriza-se por uma série de
achados clinicos, dos quais se destaca: hipotonia axial, hipogonadismo,
obesidade e altera¢des cognitivas. Foi descrito pela primeira vez em
1956 por Prader, Labhart e Willi, mas sé a partir de 1981 € que se
descreve a relagiio deste sindrome com o processo de "imprinting"
gendmico com delecgio envolvendo o brago longo do cromossoma 15.

O diagnéstico clinico desta entidade pode-se realizar pela existéncia
de uma série de critérios clinicos major e minor, jd desenvolvidos em
1993 por Holm e novamente revistos por Cassidy em 2001). O
diagnéstico definitivo faz-se através do estudo molecular para o
cromossoma 135.

Apresenta-se o caso clinico duma recém-nascida de 4 dias de vida
e sexo feminino, referenciada do Puerpério a Consulta de
Desenvolvimento e Neuropediatria por hipotonia axial, hipogenitalismo,
dismorfias minor faciais e mios e pés pequenos. O cumprimento de 4
dos critérios major e 2 dos critérios minor, que definem este sindrome,
levou a realizagdo do cariotipo, o qual revelou delec¢do parcial do
cromossoma 15 paterno. A evolugdo clinica foi marcada pela mi
progressdo ponderal, atraso do desenvolvimento psicomotor, sobretudo
na drea motora. Com 2 meses inicia crises convulsivas caracterizadas por
pestanejo e paragem sibita da actividade. O EEG revelou actividade
paroxistica generalizada, pelo que iniciou VPA com boa resposta clinica.
A ecografia transfontanelar ndo revelou alteragdes e aguarda a realizagio
de RMN.

A existéncia de epilepsia € rara no SPW, embora esteja descrita.
Neste caso, coexistem antecedentes familiares de epilepsia e as crises
iniciam-se numa idade muito precoce. Serd que se trata de uma mera
coincidéncia... ?

Titulo: Caso Clinico: 48, XXYY

Autores: Lurdes Vicente, Maria dos Anjos Marques, Maria José Mira
Institui¢fdo: Hospital Amato Lusitano de Castelo Branco
Tipo de apresentagiio: datashow
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Resumo:

O Sindrome de Klinefelter tem uma incidéncia de 1/500 rapazes. A
apresentagio clinica é pobre e o diagndstico faz-se por achado na
amniocentese e/ou aquando da investigacio de esterilidade na idade
adulta. A necessidade de instituir terapéutica hormonal na puberdade,
torna necessdrio uma suspeita clinica que permita um diagndstico
precoce. Uma crianga que ao iniciar a escola apresenta dificuldades na
leitura e escrita ¢ tem antecedentes de aquisi¢fio tardia da falae é alta e
delegada, de temperamento timido e passivo deve evocar a hipétese
diagnéstica de Sindrome de Klinefelter.

Apresenta-se o caso clinico de um rapaz de [0 anos, que recorre a
consulta de desenvolvimento por dificuldades de aprendizagem.

Destaca-se nos antecedentes pessoais dificuldades para a drea da
linguagem, ¢ uma crianca alta e timida, revela défice cognitivo com
maior compromisso para a drea da verbalizagio .

Foi feito um cariétipo: 48, XXYY compativel com variante de
Sindrome de Klinefelter.

Faz-se uma breve revisio teérica do Sindrome de Klinefelter no que
respeita a definigdo, incidéncia e etiologia, diagndstico, co-morbilidade
e tratamento.

Titulo: Sindrome de Shprintzen

Autores: Gabriela Almeida ', José Luis Villegas % Lurdes Vicente ', Jorge Saraiva’
Instituicdo: Hospital Amato Lusitano
Tipo de apresentagio: datashow

Resumo:

Apresenta-se o caso clinico de uma crianga do sexo masculino, 6
anos de idade, raga caucasiana com dismorfias faciais, microencefalia,

atraso de crescimento estatura ponderal e atraso de desenvolvimento

psicomotor. O estudo cromossémico levou ao diagnéstico de CATCH 22.
Trata-se de um sindrome velo-cardio-facial com transmissdo

autossémica dominante. A propésito faz-se uma breve revisdo tedrica.

Titulo: Um Caso Clinico de Sindrome Cardio-Facio-Cutineo

Autores: Fitima Furtado (Pediatra), Elisabethe Vieira (Psicdloga), Mafalda Patena
(Fisioterapeuta), M* Inés Ramalho (Professora), M* Anjo Sarnadinha (Professora
Ensino Especial), Fernando Ferreira (Pediatra), M* Jesus Feij6 (Geneticista)
Institui¢dio: Servi¢o de Pediatria H.J.J.F e C.Paralisia Cerebral -Beja,

Servigo de Genética do H.Egas Moniz, Escola Bésica Integrada da Amareleja
Tipo de apresentagiio: retroprojecgio e datashow

Resumo:

Trata-se de uma crian¢a do sexo feminino, 9 anos, referenciada a
consulta desde o nascimento por dismorfismos faciais e sopro cardfaco,
tendo-se no decorrer do seu seguimento diagnosticado uma cardiopatia
congénita (estenose valvular pulmonar, CIA, PCA), dismorfismos faciais
e das extremidades, alteragdes cutdneas, bem como atraso global do
desenvolvimento psicomotor, o que levou a colocar o diagnéstico clinico
de sindrome cardio facio-cutineo.

Os autores pretendem ao apresentar este caso mostrar as
dificuldades sentidas, em relagdo ao apoio a dar a uma crianga, desde a
interven¢do precoce em centros especializados, até a sua integracdo
plena na sociedade, situacdo que passa pela escola e familia.
Gostarfamos de salientar a importancia do apoio através de uma equipa
multidisciplinar, realcando-se no final os factores positivos e negativos
encontrados na abordagem deste caso.



