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Avaliacao cardiaca para desporto

Silvia Alvares'

Os beneficios da actividade fisica no estado de saude e na qualidade de vida das
populagdes sdo amplamente reconhecidos. Também é consensual que a pratica de exer-
cicio fisico na vida adulta é condicionada por habitos adquiridos durante a infancia, o que
tem conduzido ao desenvolvimento de programas de promogao de atividade fisica de la-
zer e de competicdo em idade pediatrica. Contudo e apesar de rara, a maior incidéncia de
morte subita (MS) no atleta levanta questdes relativas ao tipo de rastreio cardiovascular
pré competicao e a seguranca do exercicio fisico. A avaliagédo cardiaca tem como objeti-
vos identificar a populagdo em risco de morte subita (figura 1), e estabelecer estratégias
de prevengdo nomeadamente através da proibicdo temporaria ou definitiva de compe-
ticdo ou do tratamento de condigbes que possam ser potencialmente fatais, de que é
exemplo a colocacéo de cardiodesfibrilhadores em determinadas patologias genéticas. A
controvérsia surge relativamente ao melhor método de rastreio que possa individualizar
os individuos com doenga. Indiscutivelmente, a histéria clinica e exame fisico completos
e pormenorizados sdo importantes na detecdo de doenga cardiaca, mas ha situacoes
clinicas como o Sindrome de Wolf Parkinson White ou as canalopatias, em que se revela
fundamental para o diagndstico a realizagdo do electrocardiograma de 12 derivagdes
(ECQG), ja que nestes casos a histdria clinica e exame fisico podem ser normais. Por outro
lado a presenca de sopro cardiaco na crianga sem outros sintomas corresponde frequen-
temente a sopro inocente e queixas como palpitagcdes e dor precordial sdo frequentes
entre os adolescentes, o que dificulta a valorizagédo destes achados clinicos.

Anomalias estruturais
*CMP hipertrofica
*Displasia arritmogenica do V§
*Anomalia congénita das
artérias corondrias
*Sindroma de Marfan
P A Anomalias adquiridas
Doengas arritmicas

5 WPW *Infecdo :miocardiFe]
*Trauma (commotio cordls)

*5 QT longo s
+5 Brugada IlTr;iI!ICId:de (_drogas
TVPC ilicitas/dopping)

*Ambienciais
(hipo/hipertermia)

Figura 1 — Causas comuns de morte subita no jovem atleta

Legenda - EAO - estenose aodrtica, PVM - prolapso da valvula mitral, S - sindroma,
TVPC - taquicardia ventricular polimérfica catecolaminérgica, VD - ventriculo direito

Adaptado de Chandra et al 2007.

Com o objetivo de melhorar a qualidade da histéria clinica e do exame fisico, e
aumentar a capacidade de detecdo de doenca cardiovascular, a American Heart Asso-
ciation (AHA) a utilizacdo de um protocolo de avaliagdo pré-competicdo que inclui 12
itens (quadro 1), sendo que a positividade de qualquer um dos parametros implica uma
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investigagdo adequada. A presenca de sintomas com o esforco, uma histéria familiar
de doenca cardiaca severa ou de morte precoce é relevante. Uma das dificuldades na
crianga é a distingdo entre um sopro cardiaco inocente ou funcional do sopro pato-
l6gico. Os sopros inocentes caracterizam-se por serem mais facilmente audiveis nos
estados circulatorios hipercinéticos, serem vibratdrios, de curta duragao (protomesos-
sistolicos) e de baixa intensidade (<3/6), e de intensidade varidvel com a mudanca de
posicédo da crianga, nunca ocorrerem isoladamente na diastole (sdo sistdlicos ou conti-
nuos, no caso do zumbido venoso). Nao se associam a frémito ou a ruidos acessorios
(estalidos, cliques) e localizam-se numa area pequena e bem definida.

Quadro |

Recomendacoes da AHA para a avaliacao pré-desportiva

Histéria pessoal
. dor precordial/desconforto com o exercicio
. sincope inexplicada/pré-sincope §
. dispneia de esforgo, dispneia/astenia associada a exercicio
. existéncia prévia de sopro cardiaco
. hipertensao arterial

g~ W N =

Historia familiar

6. morte subita em familiar antes dos 50 anos por doencga cardiaca
doenca cardiaca incapacitante em familiar antes dos 50 anos

8. histéria familiar de cardiomiopatia, Sindrome de QT longo, ou
outra canalopatia, Sindroma de Marfan ou arritmia grave

Exame fisico

N

9. sopro cardiaco*

10. pulsos femorais (excluir COAQO)
11. fenétipo marfanoide

12. pressao arterial (sentado #)

§ sincope nado vasovagal
* auscultacdo na posicao de decubito e de pé ou com manobra de Valsalva,
# preferencialmente os 2 bragos

Adaptado de Maron et al, 2007

A Sociedade Europeia de Cardiologia (ESC), para além da anamnese cuidadosa
preconiza também a realizacdo do ECG. Esta abordagem baseia-se nos resultados ob-
tidos por Corrado na regido de Veneto, na avaliagao pré-participagéo desportiva, o que
se traduziu na redugéo significativa de mortalidade (cerca de 90%) nos atletas jovens.
A AHA, embora reconheca o interesse do ECG em determinadas situagdes, entende
que como método de rastreio tem pouca sensibilidade e especificidade (cerca de 80%
dos atletas apresentam alteragées no ECG relacionadas com adaptacdes cardiacas
induzidas pelo exercicio) e elevado custo, para além de considerar raras as patologias
de risco e a morte subita.

A ESC defende que a realizagédo de ECG pode identificar patologias como a cardio-
miopatia hipertréfica e dilatada, o sindrome de WPW, o sindrome de QT longo, o sindro-
me de Brugada, doengas que representam cerca de 2/3 das causas de morte subita no
jovem atleta. A adopcéo de critérios rigorosos e estandartizados na avaliagéo do ECG,
adaptados a esta populacdo é fundamental para melhorar a acuidade deste exame. Os
critérios de Seatle recentemente propostos pretendem uniformizar a interpretacéo do
ECG no atleta, distinguindo as alteragdes funcionais das alteracdes patoldgicas.

Em Portugal o rastreio pré-competicdo inclui a histéria clinica e exame fisico e a
realizagdo de ECG. A avaliacdo cardiaca € repetida anualmente.
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Esta abordagem esta de acordo com as recomendacdes europeias que se funda-

mentam no seguinte:

1. O risco de MS no desporto € um problema de saude importante

2.0 rastreio com ECG permite identificar atletas ndo sintomaticos e com doenca
cardiovascular com risco de MS

3. Existem estratégias de abordagem que podem incluir tratamento ou restricdo de
competicéo

4. A deteg@o precoce e a orientagdo destes atletas permite a reducdo de MS.

Nascer e Crescer 2014; 23(4): 181-184
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Internamentos por varicela em pediatria -
casuistica de um Hospital Nivel 2

Ana Ratola’; Angela Almeida'; Liliana Quaresma'; Maria Manuel Flores'; Ana Nordeste'

VARICELLA-RELATED HOSPITALIZATIONS IN CHILDREN -
CASE SERIES IN A SECONDARY HOSPITAL

ABSTRACT

Introduction: Chickenpox is a common infectious disease
in childhood. Although generally considered a benign and self-
limited disease, it can cause serious complications. The aim of
this study was to characterize hospitalizations due to varicella
and its complications.

Methods: Retrospective analysis of medical records of
children hospitalized at the Paediatric ward due to varicella
between 01.01.2000 and 31.12.2012.

Results: During this 13 years’period, 105 children were
admitted for chickenpox. Median age was 22 months (1day to 10
years);51,4% were female. The seasonal incidence was highest
from April to June.

No child had received the varicella vaccine. Complications
associated with varicella were the most common reason
for hospitalization (76%), including skin infections (56.8%),
respiratory (14.8%) and neurologic (14.8%) complications. The
remaining children were hospitalized by the presence of risk
factors (age, congenital varicella, immunosuppression) or the
severity of the symptoms.

Acyclovir was given to 68 children (65%), of which 20 had
the treatment begun before hospitalization. The average length
of stay was 4.5 days. Three children were transferred to a
tertiary hospital, one due to scalded skin syndrome, another
one with otomastoiditis requiring surgery and the last as a result
of pneumonia with pleural effusion. A child with encephalitis
developed sequelae.

Discussion: Chickenpox can cause serious complications
especially in children with risk factors. In the period of study,
it accounted for 0.7% of admissions. The most frequent
complications were cutaneous, which is in agreement with other
studies. This work allowed the revision of the practices of service,
particularly questioning the need for inpatient admissions in the
group without complications.

Key-words: Complications, hospitalization, varicella.

! S. Pediatria, U. Aveiro, CH Baixo Vouga, 3814-501 Aveiro, Portugal.
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RESUMO

Introducao: A varicela é uma doenca infeciosa frequente na
infancia. Embora considerada geralmente uma doencga benigna
e auto-limitada, pode cursar com complicagdes graves. O obje-
tivo deste trabalho foi caracterizar os internamentos por varicela
e suas complicagdes.

Métodos: Andlise retrospetiva dos processos clinicos das
criangas com internamento no Servigo de Pediatria por varicela
entre 01.01.2000 e 31.12.2012.

Resultados: Foram internadas 105 criangas por varicela,
nos 13 anos avaliados, com idades entre um dia e os dez anos
(mediana: 22 meses), sendo 51,4% do género feminino. A maior
incidéncia sazonal foi de Abril a Junho.

Nenhuma crianga tinha a vacina anti-virus varicela-zoster.
Complicagdes associadas a varicela foram o motivo de inter-
namento mais frequente (76%), incluindo infecdes cutaneas
(56,8%), complicagdes respiratérias (14,8%) e neuroldgicas
(14,8%). As restantes criancas foram internadas, pela presenca
de fatores de risco (idade, varicela congénita, imunossupresséo)
ou pela gravidade da sintomatologia.

Efetuaram aciclovir 68 criangas (65%), das quais, 20 tinham
iniciado terapéutica antes da hospitalizagdo. A duragdo média
do internamento foi de 4,5 dias. Foram transferidas trés crian-
¢as para hospital terciario, uma por sindrome de pele escalda-
da, uma por otomastoidite com indicagao cirlrgica e outra por
pneumonia com derrame pleural. Uma crianca com encefalite
desenvolveu sequelas.

Discussao: A varicela pode originar complicagdes graves
sobretudo em criangas com fatores de risco. No periodo refe-
rido foi responsavel por 0,7% dos internamentos. As complica-
¢Oes mais frequentes foram as cutéaneas, o que esta de acordo
com outros estudos. Este trabalho permitiu rever as praticas do
servico, nomeadamente questionar critérios de internamento no
grupo com fatores de risco, mas sem complica¢des da doenca.

Palavras-chave: Complicagdes, internamento, varicela.
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INTRODUCAO

A varicela € uma doenca exantematica, frequente na infan-
cia, provocada pela primoinfecdo por um herpesvirus — o virus
varicela-zoster (VWZ).

De acordo com o 2° Inquérito Serolégico Nacional, 86,8%
da populagé@o portuguesa é seropositiva para o VWZ e 83,6%
das criancas entre os seis e 0s sete anos apresentam anticorpos
especificos contra este virus®.

E uma doenca altamente contagiosa cuja transmissao ocor-
re através de goticulas respiratérias ou por contacto direto com
as lesdes. Nos casos de transmissdo intra-familiar, a evolucéo
tende a ser mais grave®. O periodo de incubagdo varia de dez
a 21 dias.

Nas criangas a doenca € habitualmente benigna e auto-li-
mitada, durando em média quatro a sete dias. Caracteriza-se
por exantema generalizado maculo-papulo-vesicular que evolui
para crosta, pruriginoso, mais exuberante no couro cabeludo,
face e tronco, podendo atingir as mucosas. Sao frequentes a
coriza e sintomas constitucionais ligeiros como febre, mal-estar,
anorexia e cefaleias.

Nos recém-nascidos (RN), adolescentes e criangas com fa-
tores de risco (imunodeficiéncia, doengas cronicas cutaneas ou
pulmonares) podem surgir complicagdes potencialmente gra-
ves®,

Séo esperadas complicagbes em 2 a 5% dos casos de va-
ricela. A mais frequente € a sobreinfecdo bacteriana das lesoes,
por agentes como o Staphylococcus aureus e o Streptococcus
pyogenes, podendo condicionar escarlatina, bacteriémia ou
sépsis.

A pneumonia é a mais frequente das complicagoes respira-
torias e deve-se na maioria dos casos a sobreinfec@o bacteriana
ou ao proéprio virus VVZ (o que ocorre raramente na crianga).

O envolvimento do sistema nervoso central (SNC) pode va-
riar de meningite asséptica a encefalite, sendo o atingimento ce-
rebelar o mais comum e com melhor progndstico.

Dentro das complicagdes mais raras salientam-se as hema-
toldgicas, nomeadamente a purpura trombocitopénica.

A infegdo na gravida, até as 20 semanas de gestacgao (SG),
pode provocar, em 2% dos casos, o sindrome de varicela con-
génita no feto. Se a varicela materna surgir entre o 5° dia pré-
-parto e 0 2° dia pos parto pode resultar em infecao progressiva
e generalizada do RN com uma taxa de mortalidade de 30% se
ndo tratada. Mas, no periodo entre as 20 semanas de gestagéo
e 0 5° dia pré-parto, devido a passagem de anticorpos maternos
para o RN, a doenca é tipicamente benigna podendo surgir algu-
mas lesOes cutaneas nos primeiros dias de vida®.

A administracdo de antivirico (aciclovir) esta indicada ape-
nas em doentes com risco aumentado de desenvolver um
quadro clinico moderado a grave: idade superior a 12 anos,
segundo caso no agregado familiar, doenga cuténea ou cardio-
pulmonar cronica, corticoterapia e terapéutica crénica com sa-
licilatos. O antivirico iniciado nas primeiras 24 horas de doen-
¢a permite reduzir o niumero de lesdes e diminuir os dias de
doenga sem alterar significativamente o nimero de anticorpos
produzidos. Devem realizar aciclovir endovenoso doentes imu-
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nodeprimidos e/ou com doenca disseminada (por ex. pneumo-
nia ou encefalite)®.

A vacina contra a varicela esta comercializada em Portugal
desde 2004, mas nao faz parte do Programa Nacional de Vaci-
nacéo (PNV) pelo que néo se podem retirar conclusdes acerca
de alteragbes epidemioldgicas relacionadas com a sua imple-
mentacdo. A OMS recomenda considerar a vacina¢édo das crian-
¢as contra a varicela apenas através da introdugé@o da vacina
no PNV. No entanto, a vacinagdo dos adolescentes e adultos
suscetiveis estd indicada, ndo acarretando risco de alteracdo da
epidemiologia e permitindo proteger uma populagédo em maior
risco de doenga grave®’9,

O objetivo deste trabalho foi caracterizar os internamentos
por varicela, avaliando as principais complicacdes e rever as
praticas do nosso servico relativas a esta patologia.

METODOS

Estudo retrospetivo e descritivo através da andlise dos pro-
cessos clinicos das criangas cujo motivo de internamento num
hospital nivel 2 foi varicela, no periodo compreendido entre
01.01.2000 e 31.12.2012 (periodo de 13 anos). Excluiram-se as
criangas em que o diagnostico de varicela foi efetuado durante
um internamento por um outro motivo.

Foram avaliados os seguintes parametros: idade, género,
més do ano, antecedentes pessoais, apresentacao clinica, exa-
mes complementares, tratamento, complicagdes e evolugao.

RESULTADOS

Durante o periodo em estudo foram internadas 105 criangas
por varicela. Destas, 80 foram hospitalizadas com complicagbes
desta doenca, 16 por fatores de risco e 9 por manifestagdes
sistémicas relevantes.

As idades de internamento variaram entre o primeiro dia de
vida e os dez anos (mediana de 22 meses) e 51,4% pertenciam
ao género feminino (Figura 1).
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Figura 1 - Distribuigéo das criangas internadas por idade e género.



O numero de internamentos por ano foi bastante variavel,
ndo se tendo demonstrado qualquer padrao de distribuicdo. No
entanto, a incidéncia em 2011 foi superior a todos os outros
anos (Figura 2). A Primavera foi o periodo em que ocorreu maior
numero de internamentos (Figura 3).
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Figura 2 - Distribuicéo anual dos internamentos por varicela.

N2 de internamentos
el = =)
ONBOO N B KO
o I
7
°
o I
°o N

© O (& & € L @ @ &
& & LA LR &F F &
& % {’z“e & & o"-l'z
™

Meses do ano

Figura 3 - Distribuicdo mensal dos internamentos por varicela.

Das criancas internadas, 71,4% eram previamente sauda-
veis e nenhuma tinha a vacina anti-varicela. O contexto epi-
demioldgico apenas era conhecido em 44 criancas (41,9%). A
transmisséao foi escolar em 22 casos, intra-familiar em 21, e num
dos casos ocorreu no centro de saude.

Oitenta e trés criangas (79%) apresentaram febre. Esta sur-
giu em média 1,2 dias apds o exantema. Dezanove criangas
(20%) tiveram vomitos.
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Grupo com complicacées da doenca na admissao

Oitenta criangas (76,2%) foram internadas com complica-
¢bes da doenga. Uma das criangas apresentou duas complica-
¢bes simultaneamente (impétigo e otite média aguda (OMA)). A
frequéncia relativa das varias complicagdes encontradas é apre-
sentada na Tabela 1.

Tabela 1 - Frequéncia relativa das complicagdes de varicela.

Complicacoes n=81
Cutaneas 46 (56,8%)
Impétigo 23
Celulite 13
Linfadenite
Escarlatina 6
Sindrome da pele escaldada 1
Respiratdrias 12 (14,8%)
Pneumonias 9
Agudizagdes de asma 3
Neurolégicas 12 (14,8%)
Encefalite 4
Convulséo febril 7
Convulséo apirética 1
Outras 11 (13,6%)
OMA 4
GEA 4
Purpura trombocitopénica 1
Otomastoidite 1
Amigdalite 1

Legenda: OMA - Otite média aguda; GEA — Gastroenterite aguda

As complicacdes cutaneas foram as mais frequentes
(n=46), englobando mais de metade dos casos. A mais fre-
quente foi o impétigo, seguindo-se celulite, escarlatina (foram
incluidos neste grupo os casos de escarlatina, uma vez que
pressupde como ponto de partida a sobre-infecao cutanea), lin-
fadenite e um caso de sindrome de pele escaldada. As idades
neste subgrupo variaram entre dois meses e seis anos (mediana
de 22,3 meses). De realgar, que a crianga que desenvolveu sin-
drome da pele escaldada, era um lactente de nove meses que
apresentava como antecedentes eczema atopico de dificil con-
trolo. Outras duas criangas que apresentavam antecedentes de
eczema manifestaram complicacdes cutaneas (impétigo).

Na evolugdo do internamento, um dos casos de impétigo
desenvolveu flebite do pé esquerdo uma das criangas com
celulite necessitou de drenagem cirdrgica no brago e hemifa-
ce esquerdos. A crianga com sindrome de pele escaldada teve
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infecdo associada ao cateter venoso central. Neste sub-grupo,
27 (58,7%) realizaram hemocultura, com uma cultura positiva
para Streptococcus pyogenes, num dos casos de impétigo com
eritrodermia.

Relativamente as complicac6es respiratérias (n=12), as
idades estavam compreendidas entre seis meses e oito anos
(mediana de 23 meses). Destes, nove apresentavam pneumonia
e trés criangas agudizagdes de asma.

Derrame pleural de grande volume e atelectasia do campo
pulmonar direito foram as complicagdes registadas em dois dos
casos de pneumonia.

No grupo das complicagdes neuroldgicas (n=12), desta-
cam-se quatro casos de encefalite (dois casos de ataxia cerebe-
losa), sete casos de convulsdes febris (trés, sem historia prévia
de convulsées) e um de convulsdo apirética. As idades variaram
entre os 10 meses e os 10 anos (mediana de 23,3 meses). Numa
das criangas com encefalite a pesquisa de VVZ no Liquido Cefa-
loraquidiano (LCR) foi positivo.

Neste grupo foram realizados oito exames de imagem cere-
bral (tomografia computorizada disponivel em contexto de ur-
géncia ou ressonancia magnética (RM) em casos de suspeita de
encefalite. Registaram-se alteracdes na RM cerebral num dos
casos, revelando focos hiperintensos inflamatoérios/infeciosos.

Duas criancas com encefalite efetuaram eletroencefalogra-
ma (EEG), uma durante o internamento que foi compativel com
encefalite, e as duas apos a alta, nesta fase, ndo apresentando
alteracdes. Foi também realizado EEG apds a alta, na crianga
que apresentou convulsdo em apirexia, sem tragado patoldgico.

Uma das criangas deste grupo de sete anos de idade, que
corresponde a crianga com alteragdes na RM-cerebral e no EEG
compativeis com encefalite, veio a desenvolver dificuldades de
aprendizagem com perturbagdo de atengdo e diminuicdo do
rendimento escolar.

Verificou-se um caso de complicacao hematoldgica — pur-
pura trombocitopénica (plaquetas: 5x10%/L) numa crianca de
trés anos. Nao respondeu ao tratamento imunomodulador com
imunoglobulina, tendo tido necessidade de efetuar corticotera-
pia.

As restantes complicagdes incluiram quatro gastroenterites
agudas (GEA), quatro OMA, uma otomastoidite e uma amigdali-
te que necessitaram de internamento por intoleréncia da via oral,
antibioterapia endovenosa ou repercussao no estado geral.

A duragdo média do internamento, neste grupo foi de 4,5
dias. Quanto ao tratamento, 47 criangas (58,8%) foram tratadas
com aciclovir. Destas, 18 ja o tinham iniciado antes da hospita-
lizacao.

Realizaram terapéutica com antibiotico por via oral ou endo-
venosa (ev) 55 criangas (68,7%), tendo sido os mais utilizados,
a flucloxacilina e amoxicilina-acido clavulanico. Trés doentes
foram transferidas para Hospital terciario: um por sindrome da
pele escaldada, outro por pneumonia com derrame pleural ex-
tenso para colocagé@o de dreno toracico (sem identificacdo de
agente) e o terceiro por otomastoidite com necessidade de tra-
tamento cirurgico.
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Grupo sem complicacées

Neste grupo incluiram-se 25 criangas que ndo apresentavam
complicagdes na admissado. Destas, 16 tinham fatores de risco:
14 por idade inferior a trés meses, uma crianca HIV positiva e
um caso de varicela congénita precoce - a mae desenvolveu
varicela as 38 SG e o parto ocorreu as 39 SG, tendo surgido trés
lesbes compativeis com varicela no 7° dia de vida.

As restantes nove criangas foram internadas pela gravidade
da sintomatologia: mau estado geral, febre dificil de ceder, recu-
sa alimentar ou vomitos incoerciveis.

Destas 25 criancas, 21 realizaram aciclovir (duas ja o tinham
iniciado previamente a hospitalizagcdo). A mediana da duragdo
do internamento foi de trés dias.

Nenhuma destas criancas desenvolveu complicagdes du-
rante o internamento ou apds a alta.

DISCUSSAO

Apesar da grande maioria das criancas com o diagnostico
de varicela ser tratada no domicilio, por vezes, as complicagdes
da doenca ou a sua gravidade exigem internamento®+9.

No periodo em estudo a varicela, com ou sem complicacoes
associadas, foi responsavel por 0,7% do total de internamentos
da Pediatria médica do nosso Hospital. Durante este periodo fo-
ram efetuados pela Pediatria médica um total de 15666 interna-
mentos, 14,3% destes em adolescentes dos 10-14 anos. Dado
que neste periodo ainda nao tinha havido alargamento da idade
até aos 18 anos, pode justificar o facto de ndo termos mais in-
ternamentos por varicela em adolescentes, que constituem um
grupo de risco.

O internamento de algumas criangas sem complicagdes é
questionavel, nomeadamente lactentes com menos de trés me-
ses, ou 0 caso de varicela congénita precoce, dado que as ma-
nifestacdes graves estdo associadas a varicela materna iniciada
entre o quinto dia pré-parto e o segundo dia pds-parto e no caso
relatado, ocorreu no sétimo dia pré-parto.

Neste trabalho e de acordo com outros estudos, as com-
plicagbes ocorreram mais frequentemente em criancas em
idade pré-escolar, devidas provavelmente, as condicées mais
favoraveis para a transmissdo e auséncia de imunidade nesta
faixa etaria. Ocorreu um discreto predominio do género femini-
no (51,4%) e o maior nimero de internamentos verificou-se na
Primavera, o que corresponde ao periodo de maior incidéncia
da doenca.®101

As complicagdes mais frequentemente encontradas foram
as cuténeas e/ou de tecidos moles, em mais 50% dos casos,
0 que esta de acordo com outros estudos. Na quase totalidade
das criancas ficaram limitadas a pele e tecido celular sub-cuta-
neo (a maioria sob a forma clinica de impétigo ou celulite).(":349

A percentagem de complicagbes respiratorias e neurologi-
cas foi a mesma (14,8%). Nas ultimas foram incluidas as con-
vulsdes febris, que em alguns estudos ndo sdo consideradas
verdadeiras complicagdes da varicela). As complicagdes neuro-
l6gicas atingiram criancas com idade superior a das restantes,
como ja tem sido descrito.®9



Das criangas internadas, 65% realizaram tratamento com
aciclovir. As restantes ndo iniciaram anti-virico, pelo facto do
internamento ter ocorrido apds as 72h do inicio da doenca.

Nesta amostra, a totalidade das complicagées ocorreu em
criangas imunocompetentes.

Todos os casos tiveram evolugado favoravel, com excecao de
uma crianga de sete anos com encefalite que veio a desenvolver
dificuldades de aprendizagem.

E de salientar que das criancas internadas de forma preven-
tiva, nenhuma desenvolveu complicagdes, o que nos deve fazer
refletir acerca da verdadeira necessidade de internamento/reali-
zacao de terapéutica com anti-virico nestes casos.

CONCLUSAO

Este estudo permitiu para além de avaliar o impacto dos
internamentos por varicela, rever as praticas do Servigo, no-
meadamente reequacionar as indicagdes da terapéutica com
aciclovir e a necessidade de internar criangas por varicela a ti-
tulo preventivo, dado que nenhuma das criangas deste grupo
desenvolveu complicagdes.
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Valorizar a dor na crianca:
uma reflexao voltada para a praxis

TO VALUE PAIN IN CHILDREN: A REFLECTION ORIENTED
TO PRAXIS

ABSTRACT

Introduction: Pain, in Portugal, was considered the 5"
vital sign in 2003, therefore the measurement, registry and
implementation of proper measures to minimize it became of
great importance. However, being a subjective phenomenon,
it is hard to measure. Those nurses who take care of pediatric
patients are faced with an added challenge on pain assesment.

Goal: To describe how Nurses value pain in children under
their care; to compare their approach with the Guidelines of
Good Practice on Pain (GGP) of the Portuguese Order of Nurses.

Material and Methods: Forty-one nurses of pediatric clinical
practice were questioned on the meaning of pain valorization
on children. It was made a qualitative analysis of the answers
classifying them according to Text Units (TU).

Results: From the data treatment of the 41 questionnaires
there resulted four categories of TU: the fifth Vital Sign (12 TU),
Professional Demand (26 TU), Recognition and Personal Care (6
TU) and Practicing Excellence (18 TU), which are in conformity
with the GGP of the Portuguese Order of Nurses.

Conclusions: We have concluded that to value pain in
children as the Fifth Vital Sign is a Professional Demand, which
Recognizes the child as a person to whom we are rendering a
Personalized Care, so that the provided care leads to the Way
to Excellence.

Key-words: Pain, Nurses, Children.
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RESUMO

Introducao: A dor, ao ser considerada em Portugal como 5°
sinal vital em 2003, obriga a sua mensuragéo, registo e imple-
mentagdo de medidas adequadas para a minimizar. Contudo,
sendo um fendmeno subjectivo, a sua mensuracéo ¢ dificil. Os
Enfermeiros que prestam cuidados a utentes pediatricos tém na
avaliacdo da dor um desafio acrescido.

Objetivo: Descrever a forma como os Enfermeiros questio-
nados valorizam a dor das criangas a quem prestam cuidados;
confrontar a valorizagdo da dor, expressa pelos enfermeiros
questionados, com o Guia Orientador de Boa Pratica (GOBP)
sobre a dor, da Ordem dos Enfermeiros.

Material e Métodos: Foram questionados 41 Enfermeiros
da pratica clinica pediatrica, sobre o significado da valorizagao
da dor na crianga e efetuada uma analise qualitativa das suas
respostas, classificando-as em Unidades de Texto (UT).

Resultados: Da andlise das 41 respostas dadas pelos Enfer-
meiros emergiram 4 Categorias principais. Assim, a dor é afirma-
da como o Quinto Sinal Vital em 12 UT, como Reconhecimento
e Cuidado Personalizado em 26 UT, como Exigéncia Profissional
em 6 UT; e como Caminho de Exceléncia em 18 UT, sendo que
estes conceitos estdo de acordo com o GOBP.

Conclusées: Concluimos que valorizar a dor da crianca
como 5° Sinal Vital é uma Exigéncia Profissional que Reconhece
a crianga como pessoa a quem se presta um Cuidado Persona-
lizado de forma a que os cuidados prestados se encontrem cada
vez mais no Caminho da Exceléncia.

Palavras-chave: Dor, Enfermeiros, Criangas.
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INTRODUCAO

Em Portugal, a dor foi elevada a categoria de sinal vital em
2003, Este facto implica mensuragéo da dor, registo e imple-
mentacao de medidas adequadas para a minimizar. Sabemos
que a dor é um fendmeno subjectivo, consequentemente, dificil
de avaliar. Isto é mais notério quando o nosso utente, por al-
gum motivo, ndo pode proceder a auto-avaliagdo. O cuidado
a crianga com dor pode traduzir-se figurativamente por varios
elos de uma cadeia: reconhecimento da presenca de dor, imple-
mentacao de intervengdes de controlo (farmacoldgicas ou nao),
reavaliagcdo e registo. O processo podera falhar em qualquer um
dos elos comprometendo a qualidade dos cuidados prestados.
Talvez o elo mais suscetivel seja o reconhecimento da presencga
de dor e, se esta ndo for detetada, as intervengdes consequen-
tes ndo séo iniciadas. Os enfermeiros sdo profissionais de sau-
de estrategicamente colocados para detetarem precocemente a
presenca de dor, valorizando-a como fenémeno a diagnosticar
e a tratar. Para que tal aconteca precisam estar sensibilizados e
alerta, procurando sinais de dor precocemente e de forma sis-
tematica.

Os Enfermeiros que prestam cuidados a criangas tém na
avaliacdo da dor um desafio acrescido pelo que questionamos
um pequeno grupo sobre como valorizam a dor das criangas
que cuidam.

OBJETIVOS

Este estudo tem como objetivos: descrever como os En-
fermeiros questionados valorizam a dor das criangas a quem
prestam cuidados; confrontar a valorizagdo da dor, expressa
pelos enfermeiros questionados, com o GOBP®@ sobre a Dor, da
Ordem dos Enfermeiros.

MATERIAL E METODOS

No inicio de uma sess@o de formagdo sobre dor, foram
questionados por escrito 41 enfermeiros da pratica clinica pe-
diatrica. A questao colocada foi: que significa para si, valorizar
a dor da crianga? Procedeu-se a analise de conteudo seguindo
as fases propostas por Bardin.®¥ Inicialmente foram transcritas
as respostas dadas pelos enfermeiros. Atribuiu-se um codigo
a cada resposta global (Enf 1, ... Enf 41), construindo assim o
corpus deste estudo. Efetuou-se uma leitura flutuante do texto.
Esta leitura permitiu identificar frases relacionadas que foram
sendo codificadas. Chamamos a estas frases Unidades de Tex-
to. Estas unidades de texto (62), agrupadas pelo seu conteudo,
permitiram encontrar as Categorias Tematicas (4).

Cada uma das autoras efetuou isoladamente o percurso
metodoldgico apresentado. Posteriormente reuniram, apresen-
taram e discutiram a sua andlise e elaboraram um documento
de consenso. Cerca de 60 dias apos, reviram em conjunto todo
o processo. Foram efetuados pequenos ajustes ao documento
de consenso produzido anteriormente. Iniciaram entdo a leitu-
ra do GOBP procurando pontos comuns e dissonantes com a
valorizagdo da dor descrita pelos enfermeiros questionados e
analisada pelas autoras.

NASCER E CRESCER

revista de pediatria do centro hospitalar do porto
ano 2014, vol XXIll, n.° 4

RESULTADOS E DISCUSSAO

Da analise das 41 respostas dadas pelos Enfermeiros emer-
giram 4 Categorias principais. Assim, a dor € afirmada como o
Quinto Sinal Vital em 12 UT, como Reconhecimento e Cuidado
Personalizado em 26 UT, como Exigéncia Profissional em 6 UT;
e como Caminho de Exceléncia em 18 UT.

Quinto Sinal Vital

A circular normativa da Diregdo Geral da Saude datada de
2003 que eleva a dor a Quinto Sinal Vital™, diz que a avaliagéo
da dor compete aos profissionais de saude, deve ser avaliada
pelo menos uma vez por turno e em SOS, fazendo uso de esca-
las e ser registada na sequéncia dos outros sinais vitais. O uso
das escalas a utilizar em pediatria é clarificado na orientagéo de
20100,

Na categoria Quinto Sinal Vital foram incluidas 12 UT apre-

sentadas no Quadro |, das quais destacamos:

- E um sinal vital importante cuja avaliagio nos permite
prestar cuidados de qualidade, dando conforto a crianca.
(Enf 36)

- Avaliar score de dor, utilizando escala adequada e regis-
tar. Actuacdo imediata com medidas farmacoldgicas e
ndo farmacoldgicas. Reavaliar apds 1 hora. Registo das
intervengdes. (Enf 24)

- Conhecer bem os instrumentos de avaliacdo da dor para
actuar em conformidade. (Enf 31)

Face a um score de dor, é necessario atuar implementando
intervengdes, farmacoldgicas ou ndo, isoladas ou em conjunto.
A OE@diz que é “...norma de boa pratica que a presenca de dor
e a sua intensidade sejam sistematicamente valorizadas, diag-
nosticadas, avaliadas e registadas.” (GOBP, p. 8)

Em Portugal foram desenvolvidas normas orientadoras da
préatica clinica especificas para pediatria®, recém nascidos (RN)
®), criangas com patologia oncolégica®” bem como para minimi-
zar a dor causada por procedimentos.® Também tem sido feito
um esforgo no sentido de traduzir e validar instrumentos de ava-
liacdo da dor para a realidade pediatrica portuguesa, nomea-
damente a Escala de EDIN®, FLACC!9, FLACC-R"", DESS?,
entre outras.

Para avaliar a dor é fundamental a utilizacao de escalas, tal
como referem alguns dos participantes neste estudo. A investi-
gagao mostra que a dor ndo ¢é identificada em pelo menos uma
criangca em cada cinco, sem o recurso a instrumentos de medi-
da.™®Num estudo desenvolvido no Brasil, pediram as mées dos
RN e as enfermeiras para identificarem a face de dor do bebé. A
identificacdo correta foi efetuada por 65,2% das méaes e 41,7%
das enfermeiras.™

Para além da necessidade de utilizagdo de instrumentos
de medida alguns enfermeiros apontam a necessidade de efe-
tuar registos, o que esta em conformidade com o GOBP. Na
nossa pratica profissional verificamos que existe maior dificul-
dade nos registos da reavaliacdo e da avaliagdo em SOS que
das avaliagbes em hordrios predefinidos. Ou seja, quando se
deteta um score de dor é necessario intervir, registar score e
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intervengéo(des) e registar também o resultado obtido com as
intervengbes implementadas (reavaliagédo), tal como para qual-
quer outro sinal vital. Embora pareca 6bvio, quando auditamos
os registos, verificamos que o procedimento nem sempre é se-
guido.

Reconhecimento e Cuidado Personalizado

Foram agrupadas nesta categoria 26 UT que apresentamos
no Quadro Il. Foram ainda identificadas trés subcategorias:

- Escutar e Acreditar;

- Pesquisar e Reconhecer;

- Adequar Intervengdes.

Como ¢é do conhecimento geral “a percepcao e a expressao
da dor variam na mesma pessoa e de pessoa para pessoa, de
acordo com as caracteristicas individuais, a histéria de vida, o
processo de saude/doenca e o contexto onde se encontra inse-
rida.” (GOBP, p. 13)
Destacamos algumas UT incluidas nesta categoria:
- Acreditar que a crianca tem dor. (Enf 28)
- Ver, ouvir, sentir e intervir nas queixas que a crianga mani-
festa. (Enf 5)

- E ir ao encontro da crianca na sua doenca que lhe causa
mau estar. E considerar a crianga como um locutor impor-
tante e respeita-la. (Enf 8)

- E estar sensivel e atenta a um sinal que pode ser evidente
ao nosso olhar ou estar mascarado por uma reacgao que
s0 a crianga pode evidenciar e relatar. (Enf 23)

- Significa perceber o que ela estd a sentir para com isso
podermos ter alteragbes nos nossos procedimentos de
modo a diminuir o sofrimento da crianca. (Enf 13)

Sabemos por experiéncia propria o quanto é dificil quanti-
ficar a dor. Nenhuma outra pessoa é capaz de dizer o quanto
nos doi. As criancas, fazendo parte de um grupo vulneravel,
tém pelo menos tanta dificuldade como os adultos... Em con-
sequéncia, o enfermeiro deve “acreditar sempre na pessoa que
sente dor” (GOBP, p. 15) sabendo que “toda a pessoa tem di-
reito ao melhor controlo da dor” (GOBP, p. 13) e como cada
pessoa € Unica e sente de forma diferente, é sinal de boa pratica
promover um cuidado personalizado ajustando “o plano tera-
péutico de acordo com os dados da reavaliagdo...” (GOBP, p.
17) e contribuindo “com dados relevantes sobre a individualida-
de da pessoa...” (GOBP, p. 17) para conhecimento de toda a
equipa que lhe presta cuidados.

Dentro da idade pediatrica, as criancas que nao conseguem
verbalizar a sua dor, sdo mais vulneraveis, dependem mais de
quem as cuida. Fendas palpebrais semicerradas, sulco nasola-
bial aprofundado, boca entreaberta, maos cerradas, dedos dos
pés em leque, para além de outros, sdo sinais comportamentais
de dor. O enfermeiro que cuida destes utentes necessita desen-
volver competéncias para perceber os pequenos sinais que lhe
permitem valorizar efectivamente a dor do RN. As méaes dos RN
parecem ter uma capacidade inata para efetuar esta leitura, tal
como mostra estudo ja citado.™ Num outro estudo foi pedido a
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maes e enfermeiras para classificarem fotografias de recém nas-
cidos com dor. Também neste estudo, a tarefa foi realizada com
mais sucesso pelas maes.™ Procurando identificar os conheci-
mentos de profissionais de saude no controlo da dor aguda pos
operatdria foi desenvolvido um estudo em Portugal, através de
questionario, em que os enfermeiros participantes acertaram em
70,9% das respostas.''® Face a estes resultados, parece ser im-
portante desenvolver competéncias e sensibilidade para melhor
detetar sinais de dor. A necessidade de utilizagéo de instrumen-
tos de medida, apontada por alguns dos participantes, supde a
necessidade de formagéo, embora esta ndo tenha sido clara-
mente expressa pelos participantes no estudo. Também néo foi
apontada a necessidade das organizagdes definirem politicas
institucionais que promovam a formacéo na area e a avaliacao
da dor, tal como alerta o GOBP (p. 19-20). O facto destes as-
petos ndo terem sido referidos parece-nos ser justificado pela
questdo efetuada, que se direcionava expressamente para a
atuacéo do enfermeiro.

Exigéncia Profissional
Foram integradas nesta categoria 6 UT apresentadas no
Quadro lll, das quais destacamos:
- Valorizar a dor da crianga € uma das nossas exigéncias
profissionais diarias. (Enf 7)
- Vendo a perspectiva holistica do cuidar, valorizar a dor
tem que estar presente no dia a dia do enfermeiro. (Enf 4).

De facto a avaliacdo da dor e todos os procedimentos dai
decorrentes séo um imperativo legal mas, antes disso e para
além disso, constituem uma exigéncia profissional que emerge
do respeito pelo outro e do dever ético, pois “...0 Controlo da
dor é um direito das pessoas e um dever dos profissionais de
saude” (GOBP, p. 9). Os enfermeiros questionados salientaram
a questao do dever profissional mas nao focaram o direito da
crianga a que lhe seja avaliada e tratada a dor.

Caminho de Exceléncia

Prestar cuidados de exceléncia é intrinseco ao desenvol-
vimento da profissdo de enfermagem. Nesta categoria foram
incluidas 18 UT apresentadas no Quadro |V, das quais desta-
camos:

- Desvalorizar a dor, pertence ao passado em que a dor era
aliviada e a sua quantificacdo deixada ao acaso. Para a
exceléncia do cuidar é importante valorizar a dor sempre e
cada vez mais e melhor. (Enf 3)

- Significa trabalhar para melhorar a sua qualidade de vida,
diminuindo o seu incomodo e aumentando o seu conforto.
(Enf 16)

- Valorizar a dor da crianga para que possamos minorar o
seu sofrimento aplicando varias medidas, essencialmente
ndo farmacoldgicas. (Enf 18)

- Independentemente duma ajuda ser traduzida por admi-
nistracdo de terapéutica, o toque, uma massagem, o si-
Iéncio, um apagar de luz, o “estar”... (Enf 21)

- Humanizar os cuidados. (Enf 9)



Para poder ser tratada, a dor tem de ser reconhecida. Logo
é ponto alvo no plano de cuidados de qualquer doente pois “...a
dor ndo controlada tem consequéncias imediatas e a longo pra-
z0” (GOBP, p. 13). Dentre os recursos disponiveis, os enfermei-
ros salientam a importancia das medidas ndo farmacologicas e
estas intervencdes, sendo auténomas, “...sdo da exclusiva ini-
ciativa e responsabilidade do enfermeiro.” (GOBP, p. 15)

Negar ou desvalorizar “...a dor do Outro € um erro ético no
confronto com o sofrimento e a dor, bem como uma falha na
exceléncia do exercicio profissional.” (GOBP, p. 7) Um estudo
desenvolvido em Portugal e publicado em 2013 identifica as me-
Ihorias no controlo da dor referentes a uma década. A prevalén-
cia de criangas com dor baixou significativamente, as medidas
farmacoldgicas ndo sofreram alteracdes significativas mas o re-
gisto de intervengdes ndo farmacoldgicas baixou drasticamente
(de 72 para 15%)""). Estes resultados evidenciam uma melhoria
dos cuidados prestados. O menor registo de intervengdes ndo
farmacoldgicas podera ser explicado pela transi¢céo para os re-
gistos informaticos. Este facto deve ser objeto de reflexao para a
pratica clinica pois, a evidéncia dos cuidados prestados faz-se,
em grande parte, pelos registos efetuados.

Encontramos apenas um enfermeiro que refere a necessida-
de de explicar a crianga e pais a utilizagdo de uma escala quan-
do da admiss@o. Também nao é explicitada a colheita da histo-
ria de dor nem a inclusdo dos pais na avaliagdo da dor, praticas
recomendadas pelo GOBP (p. 16, 18). Os enfermeiros questio-
nados, sendo da area pediatrica, ttm como forma de trabalho
incluir os pais/cuidador na prestagcado de cuidados, chamando
a este modelo Parceria de Cuidados. Contudo, alguns estudos
publicados, apontam para diversos niveis de parceria,®'9 outro
refere que a parceria estd no pensar mas nao no agir dos enfer-
meiros.?? Esta é uma questdo para a qual ndo temos resposta
e deixamos a reflexdo dos leitores, sobretudo enfermeiros de
pediatria.

Um outro aspeto significativo relativamente a dor € que seja
idealmente evitada ou prevenida e se tal ndo for possivel, mi-
nimizada. Este aspeto também néo foi explicitamente focado,
provavelmente devido a formulagdo da pergunta que partia do
suposto que a crianga apresentava dor.

Apontamos como limitagdes do estudo o facto de néo ter
sido devolvida a analise efetuada a alguns participantes a fim de
garantir a validade externa dos resultados.

Como sugestéao para estudos futuros apontamos o confron-
to com as evidéncias da pratica clinica expressas nos registos
de enfermagem.

As multiplas perspetivas apresentadas pelos enfermeiros
questionados, pelo confronto com o GOBP e com algumas in-
vestigagcdes, como que constituem um puzzle que devera trans-
parecer no agir profissional de cada enfermeiro.

CONCLUSOES

Da andlise efetuada as respostas dos enfermeiros questio-
nados entende-se que valorizar a dor da crianga como 5° Si-
nal Vital € uma Exigéncia Profissional que Reconhece a crianga
como pessoa a quem se presta um Cuidado Personalizado de
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forma a que os cuidados prestados se encontrem cada vez mais
no Caminho da Exceléncia.

Ao confrontar com o GOBP percebemos muitos pontos em
comum. Destacamos a dor como sinal vital que necessita ser
avaliado e registado recorrendo para tal a instrumentos de me-
dida; o cuidado a crianga com dor € visto como uma exigéncia
profissional e implica acreditar na crianca que refere dor, procu-
rar sinais de evidéncia de dor e adequar as intervengdes a imple-
mentar a crianga e situacéo clinica, sejam elas farmacoldgicas
e/ou ndo farmacoldgicas. Encontramos alguns aspetos referidos
pelo GOBP e pouco ou nada evidenciados pelos enfermeiros
questionados: o papel do enfermeiro como transmissor de in-
formagéao no seio da equipa multidisciplinar de forma a adequar
as prescrigcdes farmacoldgicas as necessidades da crianga, a
envolvéncia dos pais na avaliacdo e controlo da dor dos seus
filhos bem como a necessidade das organizagbes de saude de-
senvolverem politicas que promovam a formagéo, avaliagao e
controlo da dor.

Avaliar e controlar a dor em pediatria continua a ser um de-
safio para os enfermeiros enquanto elementos de uma equipa
multidisciplinar que tem os pais como parceiros. O GOBP é um
contributo importante para melhorar a qualidade dos cuidados
prestados.
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Perturbacao de Hiperatividade e Défice de
Atencao: casuistica de um Centro Secundario
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ATTENTION DEFICIT AND HYPERACTIVITY DISORDER:
CASE SERIES OF A SECONDARY CENTER

ABSTRACT

Introduction: Attention deficit and hyperactivity disorder
(ADHD) is the most frequent neuro comportamental condition
in age school children. The symptoms include difficulty in
controlling physical activity, impulsivity and/or inattention.

Objective: To describe the characteristics of children with
ADHD, in a second line hospital.

Material and methods: Retrospective study of children with
ADHD. Variables included were: age, sex, personal and family
medical history, symptoms, comorbid disorders, therapy and
treatment outcome.

Results: The study included 45 children, 75,5% were male.
At the time of diagnosis 62,2% of the children were between five
and eight years. There was a family history related to ADHD in
40% of the patients. Learning disabilities and behaviour problems
were the main causes for referral. Association of hyperactivity
and attention deficit were found in 55,5% of the patients. The
most frequent associated comorbid disorders were: learning
disabilities, oppositional defiant disorder, conduct disorder and
anxiety. Medication with methylphenidate was started in 95%
of the patients, 16,3% of them having adverse effects. The
response to treatment showed favourable outcome in 80 %, with
improvement in behaviour, school outcome and social interaction.

Conclusions: These findings showed a high incidence of
of ADHD in boys between five and eight years. The association
between attention deficit and hyperactivity was the most common
presentation. Learning disabilities and behaviour problems
were the main causes for referral in this study. Intervention
with a multidisciplinary and pharmacological approach showed
favourable results.

Key-words: Attention deficit disorder, behaviour disorder,
hyperactivity, impulsivity.
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RESUMO

Introducado: A Perturbacdo de Hiperatividade e Défice
de Atencgao (PHDA) é o disturbio neuro comportamental mais
frequente em criangas em idade escolar e caracteriza-se pela
dificuldade em controlar a atividade motora, a impulsividade e
dificuldade em controlar a atencgéo.

Obijetivos: Caracterizagdo das criangas com PHDA segui-
das num hospital distrital.

Material e Métodos: Estudo retrospetivo de criangas com
o diagnostico de PHDA. Analisadas as varidveis: idade, sexo,
antecedentes familiares e pessoais, sintomatologia, co morbili-
dades, tratamento e resposta terapéutica.

Resultados: Analisadas 45 criangas, 75,5 % do sexo mas-
culino. A data do diagnéstico, 62,2 % das criangas apresen-
tavam entre cinco e oito anos. Antecedentes familiares rela-
cionados com PHDA foram identificados em 40% dos casos.
Em 44,5%, a referenciagédo foi efetuada pela consulta de Pe-
diatria Geral, sendo os motivos mais frequentes as dificuldades
da aprendizagem (37,8%) e as alteragbes do comportamento
(85,5%). A maioria das criancas (55,5%) apresentava associa-
¢ao de hiperatividade e défice de atencado. Realizada avaliagdo
cognitiva em 90%, sendo que 39% apresentaram coeficiente
intelectual inferior ao normal. As co morbilidades mais frequen-
tes foram: alteragdes da linguagem, ansiedade, disturbios de
oposicao/desafio. O tratamento com metilfenidato foi iniciado
em 95%, com efeitos laterais em 16,3 %. Em 80% a resposta ao
tratamento foi favoravel.

Conclusao: A PHDA apresenta elevada incidéncia em rapa-
zes com idades entre os cinco e os oito anos, com predominio
do tipo misto. As dificuldades da aprendizagem e as alteragdes
do comportamento sdo habitualmente o motivo de consulta. A
intervengdo com abordagem multidisciplinar e farmacolégica
demonstrou resultados favoraveis.

Palavras-chave: Alteracdes do comportamento, défice de
atengdo, hiperatividade, impulsividade.
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INTRODUCAO

A Perturbacdo de Hiperatividade e Défice de Atencdo
(PHDA) é o disturbio neuro comportamental mais frequente em
criancas em idade escolar e caracteriza-se por dificuldade em
controlar a atividade motora, a impulsividade e a atencéo, com
repercussdes negativas na vida da crianca™?. A sua etiologia
exata é desconhecida, complexa e multifatorial®. Alguns es-
tudos reconhecem a associagdo com a disfung@o de algumas
zonas cerebrais que controlam a atengao e regulam a inibigao
de impulsos neuronais. Multiplos genes contribuem para as
manifestacdes de PHDA e relacionam-se com as vias noradre-
nérgicas e dopaminérgicas, existindo evidéncia que estas vias
modulam a atengé@o e a regulacdo do comportamento no cér-
tex frontal“®. Estudos de neuroimagem mostraram diferencas
estruturais e funcionais em areas cerebrais ricas em vias nora-
drenérgicas e dopaminérgicas associadas as funcdes executi-
vas como o cortex pré-frontal, corpo estriado e cerebelo®®7).
Estudos genéticos sugerem uma componente hereditaria de
cerca de 60-75%®, sendo o risco em irmaos de criangas com
PHDA trés a cinco vezes superior ao da populagdo em geral
e nos progenitores, probabilidade de duas a oito vezes, de
preencherem os critérios de diagndstico. Estas conclusdes sao
reforgcadas pela elevada concordancia de PHDA entre gémeos
idénticos®.

A interacdo gene-ambiente € provavel e fatores ndo gené-
ticos s@o determinantes para o fendtipo. Alguns fatores biolo-
gicos e ambientais aumentam o risco de PHDA. Estudos su-
gerem associagdo com exposi¢ao a niveis toxicos de chumbo,
exposicao pré-natal a alcool e fumo de tabaco, baixo peso ao
nascimento, prematuridade, restricdo de crescimento intraute-
rino, lesd@o cerebral (lobo frontal), institucionalizagao e privagéo
afetiva precoce e grave®®9,

Estudos epidemioldgicos indicam uma prevaléncia variavel
entre 2 a 18%, dependendo da populagdo estudada e dos cri-
térios de diagnosticos utilizados. Na idade escolar a prevaléncia
varia entre 8 a 10 % ©1).E mais frequentemente diagnostica-
da no sexo masculino (cerca de 2,5 vezes). No sexo feminino o
diagndstico geralmente é mais tardio, com maior probabilidade
de estarem presentes critérios de PHDA subtipo inatento, e os
sintomas de hiperatividade e impulsividade sdo geralmente de
menor intensidade!'®'4. Cerca de 60-80% dos individuos com
o diagnodstico de PHDA na infancia mantém a sintomatologia na
adolescéncia e vida adulta®.

Desde Maio de 2013 o diagnodstico baseia-se em critérios
clinicos de Défice de Atencdo e Hiperatividade reconhecidos
na 52 edicdo do Manual Diagnostico e Estatistico das Perturba-
¢des Mentais da Academia Americana de Psiquiatria (DSM-5),
que diferencia trés formas clinicas de acordo com os sintomas
predominantes. Esta edicdo veio substituir a anterior (DSM-IV
TR) que foi a utilizada neste trabalho (Quadro 1)™.No subtipo
predominantemente desatento tem de apresentar seis dos nove
sintomas de Al, no subtipo hiperativo/impulsivo, seis dos nove
sintomas de All, e no subtipo misto seis dos nove sintomas de
ambas as categorias. Para o diagnostico devera também cum-
prir os restantes critérios adicionais (B,C,D,E).
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A PHDA é uma doenca comportamental, cujo diagndstico
requer uma avaliagao clinica cuidadosa multidisciplinar, identifi-
cando criangas que apresentam sintomas de inatengéo, hipera-
tividade ou impulsividade e cujo comportamento origina altera-
¢ao significativa do desempenho funcional da crianga. A crianga
com suspeita de PHDA pode apresentar varios motivos de con-
sulta como comportamento hiperativo, desatencéo, dificuldades
de aprendizagem ou problemas de relacionamento interpessoal.

Quadro 1 - Critérios DSM-IV-TR para diagnostico de PHDA

Al - Seis ou mais dos seguintes sintomas de inatengao que persistem pelo
menos durante seis meses

Desatencao

1-N&o da atencdo aos pormenores ou comete erros por desatencao, nas
tarefas escolares, trabalho ou atividades ludicas

2-Dificuldade em manter a atenc¢@o em atividades ou tarefas
3-Parece ndo ouvir quando se Ihe dirigem diretamente

4-Nao segue instrucdes e ndo termina tarefas (ndo devido a comporta-
mento de oposi¢ao ou por ndo compreender as instrugoes)

5-Dificuldade em organizar tarefas e atividades
6-N&o gosta ou evita iniciar tarefas que requerem concentragéo

7-Perde facilmente material necessario a tarefas ou atividades que tera
de realizar (material escolar, livros, brinquedos).

8-Distrai-se facilmente com estimulos extrinsecos irrelevantes
9-Esquece-se com facilidade das tarefas didrias

Al - Seis ou mais dos seguintes sintomas de hiperatividade/impulsividade
que persistem pelo menos durante seis meses

Hiperatividade

1-Mexe excessivamente maos e pés ou permanece irrequieto na cadeira,
quando sentado

2-N&o se mantém sentado quando deve

3-Corre e trepa excessivamente em situagdes em que € inapropriado
fazé-lo

4-Dificuldade em dedicar-se a atividades de forma calma

5-Sempre pronto a mudar, age como se estivesse «ligado a eletricidade»
6-Fala demasiado (verborreia)
Impulsividade

7-Precipita respostas antes que as perguntas tenham sido completadas
8-Dificuldade em esperar pela sua vez

9-Interrompe ou perturba os outros, interferindo nas suas atividades

B - Alguns dos sintomas devem estar presentes antes dos 7 anos de idade

C - Presente em duas ou mais situagdes (dois ambientes ou contextos
diferentes como escola e casa)

D - Alteragéo significativa do desempenho social, académico ou ocupacional
com prejuizo funcional

E - Os sintomas ndo ocorrem exclusivamente durante uma perturbagao global

do desenvolvimento, esquizofrenia, ou outras psicoses e ndo sdao melhor
explicados por outra perturbagéo mental

DSM IV: Manual de diagndstico e estatistica das perturbacdes mentais, 42 edicao;
PHDA: Perturbagao de Hiperatividade e Défice de Atencéo.



A avaliacdo requer uma histéria clinica, exame objetivo
completo com exame neuroldgico e avaliagdo comportamental
(Quadro 2).

Quadro 2 - Histdria clinica, exame objetivo e avaliagéo
comportamental

Historia Clinica
Caracteristicas emocionais e sociais da crianga
Personalidade
Aprendizagem
Padréo de sono
Atividades extra curriculares
Ambiente familiar
Regras e disciplina

Antecedentes Pessoais
Desenvolvimento motor e da linguagem
Dificuldades académicas
Fatores de risco pré, peri e pés-natais

Antecedentes familiares
PHDA
Doengas psiquiatricas (depressdo, doenga bipolar, ansiedade, tiques)
Doencas genéticas
Contexto social da familia

Exame objetivo
Avaliacao do desenvolvimento psicomotor, visdo e audigao/Exame neurolégico
sumario

Avaliagcao comportamental
Observacéo na consulta
Informagéo de pais e professores
Critérios DSM-I
v
Questionario de Conners (pais/professores)
Outros comportamentos associados (agressividade, alteragdes de conduta,
0posicéo)

Para o diagnéstico ndo esta indicado nenhum exame com-
plementar de diagndstico laboratorial ou imagioldgico por rotina,
podendo-se considerar uma avaliagdo cognitiva e académica,
na suspeita de défice cognitivo ou dificuldades especificas da
aprendizagem®. A avaliagdo de uma crianga com suspeita de
PHDA inclui a pesquisa de outras explicagbes possiveis para
os sintomas assim como a presenca de condigdes coexisten-
tes ou associadas que se podem apresentar como PHDA (si-
tuacoes familiares conflituosas, privagdo do sono, inadaptacao
ao ambiente escolar, epilepsia, autismo, ansiedade, alteracdes
humor, alteragbes especificas da aprendizagem, atraso mental)
@, Estudos mostram que em cerca de 67% das criangas com
PHDA pode coexistir uma patologia psiquiatrica ou alteragcoes
da aprendizagem. As co morbilidades mais frequentemente
encontradas séo os disturbios de oposicao/desafio (35%), alte-
racoes do comportamento (30%), depressao (30%), ansiedade
(20-30%) ou alteragdes da aprendizagem (20-60%) que devem
beneficiar de uma intervengao especifica®?.

NASCER E CRESCER

revista de pediatria do centro hospitalar do porto
ano 2014, vol XXIll, n.° 4

Os disturbios de oposicdo/desafio sdo caracterizadas por
um padrdo habitual de comportamento negativista, desobe-
diente e desafiante em relagédo as figuras de autoridade, e as
alteracdes do comportamento caracterizam-se pela presenca
de padrdes recorrentes e persistentes de dificuldade na aceita-
¢do de regras, atos agressivos e comportamentos anti-sociais.
O diagnéstico diferencial de PHDA inclui patologias médicas,
genéticas, neuroldgicas e psiquiatricas que podem contribuir
para os sintomas de inatencao, hiperatividade ou impulsividade.
Apesar dos critérios de diagndstico do DSM-IV excluirem espe-
cificamente as criangas com atraso do desenvolvimento (como
0 atraso mental ou o autismo), estes podem apresentar sinto-
mas consistentes com PHDA e serem tratados de acordo com o
tratamento da PHDA®,

O tratamento deve ser multidisciplinar e inclui na maioria
dos casos o tratamento farmacoldgico associado ou néo a te-
rapia comportamental. Devera ter em conta a necessidade de
reconhecer a PHDA como uma patologia crénica que podera
persistir na vida adulta. O tratamento farmacoldgico com me-
tilfenidato demonstrou elevada eficacia no controle dos sinto-
mas de PHDA, sendo considerado o farmaco de elei¢cdo!”. Mais
de 80% das criangas responde favoravelmente ao tratamento
com metilfenidato, que devera ser individualizado, titulando a
dose minima eficaz e bem tolerada®. Estdo disponiveis dife-
rentes formulagdes de acordo com o tempo de acao: imedia-
ta, intermédia e prolongada. Varios estudos demonstraram que
o tratamento com metilfenidato ndo origina dependéncia, ndo
existindo consequéncias quando o tratamento é suspenso. De-
vera ser realizada uma avaliagdo cardiovascular cuidadosa se
houver antecedentes pessoais ou familiares de doenga cardiaca
ou alteragdes ao exame cardiovascular. A realizagéo por rotina
de eletrocardiograma ndo é necessaria se nao existir suspeita
de doenca cardiaca pessoal ou familiar™®. Este farmaco geral-
mente é bem tolerado, no entanto podem surgir alguns efeitos
adversos como diminuig@o do apetite, dor abdominal, cefaleias,
irritabilidade ou insénia®. O objetivo do tratamento é o contro-
lo dos sintomas de desatencgéao, hiperatividade e impulsividade,
melhorando o desempenho académico e as competéncias so-
ciais. Devem sempre ser consideradas estratégias terapéuticas
comportamentais que englobem modifica¢cdes em casa, na es-
cola e nos locais onde a crianga fique durante o dia, estratégias
educacionais como apoio educativo individualizado ou, even-
tualmente, apoio de ensino especial, atividades extra curricula-
res ou terapia familiar. O tratamento precoce ajuda a controlar
os sintomas facilitando a aprendizagem e comportamento, me-
lhora a interagéo social e diminui o risco de outras perturbagoes
associadas.

MATERIAL E METODOS

Estudo retrospetivo de criangas com o diagnostico de
PHDA, seguidas na consulta de Pediatria @ Desenvolvimento
num Centro Hospitalar de segunda linha, no periodo de Janeiro
de 2009 a Dezembro de 2010. Através dos processos clinicos
foram analisadas as seguintes variaveis independentes: idade
na altura do diagnodstico; sexo; antecedentes pessoais: prema-
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turidade, restricdo crescimento intrauterino, epilepsia; antece-
dentes familiares: PHDA, epilepsia, patologia psiquiatrica; sinto-
matologia; proveniéncia e motivo da consulta; co morbilidades e
disturbios associados, exames auxiliares de diagndstico, trata-
mento e resposta a terapéutica.

A avaliagé@o da resposta ao tratamento foi efetuada por per-
guntas diretas aos pais, informacgdes de professores, resultados
académicos e em alguns casos, por novo preenchimento do
questionario de Conners.

Os dados foram processados estatisticamente no programa
Microsoft Excel 2007.

RESULTADOS

Foram analisados 45 processos clinicos. A distribuicdo por
sexos mostrou que 75,5 % das criangas eram do sexo masculi-
no. No momento do diagndstico 62,2 % das criancas apresenta-
vam idades compreendidas entre os cinco e oito anos (Figura 1).

A referenciacédo a consulta de Pediatria de Desenvolvimento, em
44 5% das criangas foi realizada através da consulta de Pedia-
tria Geral, em 24,4% pela consulta de Medicina Geral e Familiar,
em 20 % dos doentes a via de referenciacao foi variada, desde
o servigo de urgéncia a outras consultas de especialidade, em
8,9% através de suspeita diagnostica por psicologos e em 2,2%
através de educadores de infancia. O motivo da consulta em
37,8% dos casos foi por dificuldades de aprendizagem, 35,5%
por alteragdes do comportamento, 17,8% por défice de aten-
¢ao, e em 8,9% das criangas pela associa¢do de alteragoes do
comportamento a dificuldades de aprendizagem. As Tabelas 1
e 2 revelam os antecedentes pessoais e familiares de interesse,
relacionados com PHDA. Os sintomas predominantes referidos
pelos pais/educadores e posteriormente avaliados através do
preenchimento do questionario de Conners para pais e profes-
sores, permitiram diferenciar os subtipos clinicos (Figura 2). As
co morbilidades identificadas estdo apresentadas na Tabela 3.

Tabela 1 - Antecedentes familiares. Cerca de 40% dos doentes
apresentava antecedentes familiares relacionados com PHDA
5-8anos MW9-1l1lanos MW>12anos P
Antecedentes Familiares N %
9% PHDA 6 13,3
Depressao 6 13,3
Epilepsia 3 6,7
Atraso cognitivo 2 4.4
Ansiedade 1 2,2
—— Tabela 2 - Antecedentes pessoais. Cerca de 29% das criancas
apresentava antecedentes pessoais relacionados com PHDA
Figura 1. DlStrlbL“géo pOI’ idades Antecedentes Pessoais N %
Prematuridade 6 13,3
Atraso do desenvolvimento psicomotor 3 6,7
Epilepsia 3 6,7
Sépsis Neonatal 1 2,2
Hiperatividade u Défice atencéio = Tipo misto
e impulsividade Tabela 3 - Co-morbilidades associadas
N %
Dificuldades de aprendizagem 25 55.5
Alteragao do comportamento, disturbios
oposicéo/conduta 14 311
Ansiedade 7 15.5
Baixa autoestima 6 13.3
Alteracdes do sono 6 13.3
Atraso de linguagem 5 111
Tiques 4 8.9
Fobias 3 6.7
Figura 2. Sintomatologia Depressao 1 2.2
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A avaliacdo cognitiva foi realizada em 90% dos casos e a escala
usada foi a Escala de Inteligéncia de Wechsler para Criancas
- 32 ediga@o (WISC/IIN). O cociente intelectual foi inferior a 90 (va-
lores inferiores a média) em 39% (15). Outros diagndsticos en-
contrados foram a enurese em dez criangas (22,2%), epilepsia
em duas criangas (4,4%), uma crianca com DAMP (Deficits in
attention, motor control and perception), uma crianga na qual
foi identificado défice auditivo ligeiro, uma com Sindrome de
Asperger, e uma adolescente com a Doenca de Charcot Mary
Tooth. Foram solicitados exames complementares de diagnos-
tico dos quais se destacam: cariétipo em 31% (14), ressonancia
magnética cerebral em 17,8% (8), eletroencefalograma em 15,5
% (7) e estudo metabdlico em 11% (5) das criancas.

A terapéutica farmacologica foi iniciada em 95% dos casos,
tendo sido o metilfenidato o farmaco de eleicdo. Em trés crian-
¢as (7%) houve a necessidade de associar a risperidona ao tra-
tamento com metilfenidato. Todas as criancas frequentaram a
consulta de psicologia ndo sé para avaliagdo cognitiva mas em
alguns casos também para intervencao comportamental e pe-
dagdgica, 20% eram seguidas em consulta de pedopsiquiatria
(metade mantinham seguimento e metade foram referenciados
para esta especialidade), 16% na terapia da fala, 13% na fisiote-
rapia, e 7% na terapia ocupacional. Cerca de 42% dos doentes
eram seguidos noutras consultas hospitalares, desde pediatria
geral, otorrinolaringologia e oftalmologia, por outros diagnosti-
cos néo relacionados com PHDA.

Das criancas que receberam o tratamento com metilfenida-
to, 16,3% apresentaram efeitos laterais, destacando-se: anore-
xia (4), alteragdes do sono (4) e cefaleias (1).

Em 80% das criangas a resposta ao tratamento foi favoravel,
havendo melhoria do comportamento e rendimento escolar, em
11% néo houve resposta terapéutica e em 9% das criancas a
resposta foi desconhecida.

DISCUSSAO E CONCLUSOES

A PHDA afeta criangas e adolescentes, interferindo com o
seu desenvolvimento social, familiar e escolar.

O numero de criangas com este diagndstico tem aumen-
tado nos ultimos anos. Nas idades mais jovens a incidéncia é
maior no sexo masculino, sobretudo nas formas clinicas com
predominio de hiperatividade. A PHDA é mais frequentemente
diagnosticada em idade escolar, em fungdo das maiores exi-
géncias sociais e académicas, podendo no entanto manifestar-
-se na idade pré-escolar®. A falta de atengdo e incapacidade
para controlar a atividade motora, provocam uma diminui¢gdo no
rendimento escolar que na maioria dos casos conduz a um mau
aproveitamento.

Neste estudo verificou-se um predominio do sexo masculi-
no, cerca de trés vezes superior ao sexo feminino, e na maioria
das criancas o diagnéstico foi efetuado em idades compreen-
didas entre os cinco e os oito anos, o que também se verifica
noutros estudos realizados®9.

A maioria das criangas deste estudo foi referenciada através
da consulta de pediatria geral do mesmo hospital onde eram
seguidas por outros motivos. Os principais motivos de consul-
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ta foram as dificuldades de aprendizagem e as alteracbes do
comportamento. Dos antecedentes patoldgicos destacaram-se
a prematuridade (6) e a epilepsia (3). A patologia psiquiatrica nos
pais de criangas com PHDA também se mostrou relevante em
quase metade da amostra, sendo a PHDA e a depressao as con-
digdes que se salientaram.

O diagnostico é clinico, ndo existindo nenhum exame diag-
nostico laboratorial ou de imagem que o confirme. A histdria
clinica, o exame fisico geral e neurolégico, assim como as ob-
servagdes dos pais e dos professores sé@o a base do diagnosti-
co. Perante uma suspeita clinica de PHDA pode considerar-se a
solicitagéo de uma avaliacdo psicolégica com determinagao do
nivel intelectual. Neste estudo 39% das criangas apresentaram
um Ql inferior a 90, o que podera nalguns casos ser influenciado
pelo défice de atengd@o ainda ndo controlado pelo tratamento
farmacoldgico, podendo nao representar o verdadeiro nivel in-
telectual da crianca. Realca-se a importancia na andlise cuidada
dos resultados do QI nesta populacéo.

Mais de metade das criangas com PHDA apresenta uma ou
mais co morbilidades associadas(®?9. As co morbilidades mais
frequentemente encontradas neste estudo foram as dificuldades
de aprendizagem, as alteragcdes do comportamento, disturbios
de oposigado/desafio e ansiedade, o que também se verificou
noutros estudos realizados®?3. Neste estudo foi identificada
uma crianga com DAMP que se associa frequentemente com
PHDA, e uma crianca com défice auditivo ligeiro. Os exames
auxiliares de diagnostico de neuroimagem, EEG, estudo meta-
bolico e cariodtipo foram realizados naquelas criancas em que
a historia clinica ou o exame objetivo sugeriam outra patologia
associada.

O plano terapéutico da PHDA inclui intervencdes psicologi-
cas e farmacoldgicas com o objetivo de controlar os sintomas.
O estudo MTA realizado pelo National Institute of Mental Health
mostrou que o tratamento farmacoldgico na PHDA é mais eficaz
do que medidas comportamentais isoladas. O tratamento com-
binado ndo se revelou mais eficaz do que o tratamento farma-
coldgico isolado, exceto em criancas que também apresentam
outras co morbilidades como comportamentos de oposi¢ao ou
ansiedade®24.

No nosso estudo verificou-se uma elevada percentagem de
melhoria clinica com o tratamento farmacoldgico. Os médicos
e os profissionais de saude que mais estreitamente seguem
criancas deverdo fazer uma avaliagdo psicossocial integrada e
ter presente esta entidade porque um diagndstico e tratamento
precoces ajudam a controlar os sintomas, favorecendo o per-
curso académico e psicossocial destas criancas.
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Paténcia do canal arterial no recém-nascido
prematuro: reviséo do diagnostico e tratamento

PATENT DUCTUS ARTERIOSUS IN PRETERM INFANT:
REVIEW OF DIAGNOSIS AND MANAGEMENT

ABSTRACT

The management of preterm newborns (PN) has shown
an extraordinary improvement in the last decades. The patent
ductus arteriosus (PDA) is a common complication associated
with prematurity.

Over the last 50 years, since Powell described the first report
of ductal closure in preterm infant (1963), the best therapeutic
approach is still controversial.

The studies in the 1980s and 1990s demonstrated the
pathophysiology, clinical signs, diagnosis and closure of PDA
with indomethacin or surgery. In the 2000s, the researches
focused in new agents to closure PDA. Currently, the functional
echocardiography is emerging as an important tool for early
diagnosis of hemodynamically significant ductus and has been
used for early targeted treatment of ductus arteriosus. The
current management of PDA in PN includes the conservative
management for neonates with more than 30 weeks of
gestational age (GA) and PDA without clinical repercussion,
and pharmacologic closure using cyclooxygenase inhibitors or
surgical procedure for those with less than 30 weeks of GA and
hemodynamic significant ductus arteriosus (HSDA).

It remains unclear which approach is better. The clinical
signs, symptoms and morbidities can be found in preterm infants
with or without PDA, especially in those extremely premature less
than 30 weeks.

The objective of this review is to discuss the pathophysiology,
diagnosis and current management of patent ductus arteriosus
in preterm infant.

Key-words: patent ductus arteriosus, preterm, diagnosis,
management
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RESUMO

A abordagem dos recém-nascidos prematuros (RNPT) cons-
titui uma area de grandes avancgos diagnodsticos e terapéuticos.
Entre as complicagbes associadas a prematuridade, destaca-se
a paténcia do canal arterial (CA).

O CAno RNPT tem sido objeto de inimeros estudos ha mais
de 50 anos. Desde o primeiro relato sobre encerramento do ca-
nal arterial em prematuros, realizado por Powell em 1963, ha
controvérsia a respeito da melhor abordagem terapéutica.

Inicialmente, os pesquisadores investigaram aspectos fisio-
patolégicos, morfofuncionais e fatores de risco na prevaléncia
do canal arterial, além dos efeitos colaterais e eficacia dos tra-
tamentos realizados. Entre 2000 e 2006 houve descoberta de
novos agentes como alternativa terapéutica a indometacina. Na
ultima década, os estudos concentraram-se no diagndstico pre-
coce por meio da ecocardiografia/Doppler, uma importante ferra-
menta na avaliagdo da necessidade de tratamento medicamen-
toso ou cirdrgico. Atualmente, a maioria dos autores tem optado
por conduta observacional dos RNPT com mais 30 semanas e
daqueles com CA sem repercussdo clinica ou hemodinamica.
No entanto, para os pacientes com canal arterial hemodinami-
camente significativo (CAHS), ha consenso para encerramento
com medicacéo ou procedimento cirurgico.

Muitas vezes ha dificuldades para o diagnostico e aborda-
gem terapéutica do CA no RNPT, pois inimeros fatores estao
envolvidos em sua fisiopatogenia, assim como as variaveis cli-
nicas e hemodinamicas apresentadas podem ser confundidas
com a evolugéo clinica propria dessa populagao, independente
da presenga do CA.

O objetivo dessa revisdo é discutir a fisiopatologia do CA
em recém-nascidos prematuros e as atuais recomendagdes
diagnésticas e terapéuticas para seu manejo.

Palavras-chave: canal arterial, recém-nascidos prematuros,
diagnéstico, tratamento
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INTRODUCAO

O canal arterial (CA) é um conduto vascular muisculo-elas-
tico, que comunica a circulagéo sistémica a pulmonar e a sua
paténcia deve-se aos altos niveis de prostaglandinas circulantes.
Na vida fetal é indispensavel, pois é através dele que a maior
parte do débito ventricular direito alcanga a circulagao sistémica,
apos se desviar do leito vascular pulmonar *2),

Assim como nas grandes artérias, o CA é sede de matura-
cao histoldgica progressiva e é composto pelas camadas intima,
ldmina elastica interna, média muscular e adventicia. Ao longo
do terceiro trimestre, a média torna-se mais extensa e rica em
substancia mucoide. No periodo préximo a idade gestacional a
termo, ocorre fragmentagéo da lamina elastica interna, formagéo
de saliéncias na intima e agregagéo de placas mucoides locais
com proeminente protusao intraluminal. Nas primeiras 60 horas
de vida apds o nascimento, ocorre o encerramento funcional
devido a contragdo das fibras musculares lisas, o que se deve
a modificagdo do equilibrio entre mecanismos vasoconstritores
e vasodilatadores. A diminuigdo do fluxo transductal associado
a hipoxia local, a inibicdo da produgéo de prostaglandina e de
oxido nitrico configuram-se como condiges essenciais para a
segunda fase, o encerramento anatémico do canal arterial, que
ocorre entre 30 a 90 dias apds o nascimento. Nesse processo
ha destruicdo do endotélio, proliferacdo da intima e formagéo de
tecido conjuntivo, observando-se obliteracdo completa e perma-
nente do [Umen ductal (-9,

Aiincidéncia da persisténcia do CA na populagéo geral, como
cardiopatia congénita isolada, é de 1: 2000-5000 de todos os
nascidos vivos, sendo duas vezes mais elevada no género femi-
nino 9, A persisténcia do canal arterial (PCA) esta relacionada
a um defeito anatdmico, causado por uma distribuicdo aberrante
do material elastico na lamina interna e alteragao estrutural das
camadas média e subendotelial impedindo o encerramento do
ducto na vida pos-natal. @9,

Nos prematuros (RNPT), entretanto, trata-se de um atraso
na ocluséo do CA conseqliente a sua imaturidade morfofuncional
com a antecipagdo do nascimento. A paténcia do canal arterial
em RNPT é considerada evento fisioldgico multifatorial e comple-
x0, resultante da atuacéo sinérgica de diferentes fatores sobre o
sistema cardiovascular ?9,

De fato, sua prevaléncia varia de forma inversa com a idade
gestacional (IG) e com o peso ao nascer (PN). Varios fatores
pré, peri e pos-natais influenciam sua freqiiéncia ?%%. A matu-
ragdo pulmonar fetal € um dos mais importantes fatores proteto-
res. A corticoterapia antenatal, crescimento intra-uterino restrito
e ruptura prolongada de membranas sdo eventos relacionados
com melhor maturidade pulmonar @67, No periodo pds-natal, o
estresse respiratério, como a doenga das membranas hialinas,
o uso de surfactante exégeno, o uso de furosemida e o aporte
hidrico excessivo nos primeiros dias de vida favorecem a maior
prevaléncia do CA patente. A sépsis neonatal também é conside-
rada fator de risco, pois a liberagdo dos mediadores vasoativos
das prostaglandinas impede o encerramento do ducto ou induz a
sua reabertura "%, Registra-se grande variabilidade da paténcia
do CA em relagdo ao PN e IG dos RNPT @710, Estima-se que 10

202 | artigo de revisao
review articles

a 42% dos neonatos prematuros e com baixo peso ao nascer
(menor que 2500g) possuem CA patente. Registram-se percen-
tuais de 15 a 45% para neonatos com PN entre 1500g e 1000g,
chegando a 55 a 80% quando o PN ¢ inferior a 1000g. Quanto
a idade gestacional, a prevaléncia relatada é em torno de 35 a
75% entre 25 e 29 semanas, de 10 a 20% entre 30 e 34 semanas
e menor de 1% naqueles com mais de 34 semanas @219,

FISIOPATOLOGIA E COMPLICACOES DO CANAL ARTERIAL

Ao nascimento, apds clampagem do corddo umbilical e respi-
racao espontanea do RN, ha um aumento da resisténcia vascular
sisttmica e a queda da resisténcia vascular pulmonar. Conse-
guentemente ocorre uma inversao do shunt intraductal, que pas-
sa a ser da esquerda para a direita. As complica¢des cardiacas,
pulmonares e sistémicas dependem, sobretudo, da magnitude do
fluxo esquerdo — direito transductal (1. Como consequéncia ha
sobrecarga volumétrica em camaras esquerdas, secundaria ao
aumento do fluxo pulmonar. O miocardio do neonato tem menor
reserva contratil e a principal forma de adequar o débito cardia-
co ao volume excessivo € aumentando a frequéncia cardiaca. As
sobrecargas, volumétrica e pressérica, acompanhadas de maior
consumo de oxigénio miocéardico e de taquicardia com conseqlen-
te diminuigcdo do tempo diastdlico, bem como de menor pressao
diastdlica adrtica, levam a uma redugéo do fluxo coronariano com
consequente disfungdo sistodiastdlica e dilatagdo de camaras
esquerdas (2, Clinicamente, o RNPT evolui com insuficiéncia
cardiaca e sinais de isquemia miocardica. Alguns biomarcadores
como fator natriurético atrial, libertado devido a descompensagéo
cardiovascular, e a elevagao dos niveis de troponina durante a hi-
poperfusdo miocardica, tém sido estudados na avaliagao do canal
arterial hemodinamicamente significativo (CAHS) (1314,

O hiperfluxo pulmonar, associado a exposigao do leito vascu-
lar pulmonar a pressodes sistémicas, leva a congestdo pulmonar
e ao agravamento da fungao respiratéria, ja deteriorada. Esses
fatores provocam sobrecarga intersticial, difusdo de proteinas ao
seio alveolar com risco de edema e diminuigdo da complacéncia
pulmonar. A presenga de edema intersticial e alveolar, por sua
vez, inibe a agdo do surfactante, agravando o estresse respira-
tério. Como resultado, observa-se a necessidade de maior tem-
po e de par@metros mais elevados de ventilagdo mecénica com
maior risco de displasia broncopulmonar, hemorragia pulmonar,
infecgdes e sequelas de extubagdo (1517,

Do ponto de vista sistémico, o “roubo de fluxo sanguineo”,
desviado da aorta em diregao a circulagéo pulmonar, reduz con-
sideravelmente ou mesmo negativa a perfuséo de varios 6rgaos
(1819 Nas artérias pré-ductais, carétidas e cerebrais, a redugéo
importante da presséo diastdlica causa uma divergéncia signifi-
cativa de fluxo sistodiastélico. Como consequéncia observa-se,
sobretudo, maior risco de hemorragia cerebral peri-intraventricu-
lar 192, H& uma relacdo forte entre grandes volumes desvia-
dos através de um canal arterial amplo e baixo débito cardiaco
com hipoperfusdo regional na aorta abdominal, artérias renais
e mesentéricas. Alteracdes renais transitorias séo, portanto, co-
mumente relatadas na presenca de shunts significativos, assim
como a enterocolite necrosante (192223,



Apesar das evidéncias expostas, ainda ha uma grande dis-
cussdo sobre os determinantes de pior prognéstico no RNPT de-
vido a interposicdo de diversas variaveis. Muitas vezes é dificil
definir se as complicagdes clinicas se devem necessariamente
ao shunt transductal ou a prépria prematuridade 427,

DIAGNOSTICO

A apresentacéo clinica depende do calibre ductal, da magni-
tude do shunt esquerdo — direito, da idade gestacional e da re-
sisténcia vascular pulmonar. A caracterizagao clinica é dificil nos
RNPT, principalmente nos primeiros trés dias de vida, quando
a resisténcia vascular pulmonar ainda se encontra elevada. Os
sinais aparecem por volta do terceiro dia de vida ou logo apds
administragdo de surfactante (6.10.28-50),

A taquicardia e a atividade precordial hiperdindmica sao
sinais importantes, assim como o aumento da amplitude dos
pulsos periféricos. Ictus cordis propulsivo, como consequéncia
de aumento do volume ventricular esquerdo, esta presente em
cerca de 20% dos casos. O achado clinico de pulsos com ampli-
tude aumentada, identificado em cerca de 25 a 40% dos casos,
corresponde a pressao de pulso aumentada, diferenga entre a
presséo arterial sistolica e diastdlica maior que 30 mmHg. Sopro
cardiaco sistdlico, ejetivo, grau Il / VI ocorre em 65 a 75% dos
casos. Sopros grau Il / VI séo pouco comuns e sdo registrados
em 10 a 15% dos casos. Raramente, encontra-se sopro tipico
em magquinaria, continuo, com acentuagao sistélica e decres-
cendo em fase diastdlica, caracteristico dos pacientes com PCA,
um defeito estrutural congénito. Em 20% dos casos ndo ocorre
sopro cardiaco!'®%-%2, Nos RNPT com quadro de alteragao res-
piratoria prolongada e maior demanda de oxigénio, hemorragia
pulmonar ou reaparecimento de estresse respiratorio, deve-se
sempre considerar a presengca de CAHS. O mesmo se aplica
aos casos de apnéia recorrente e inexplicavel e de enterocolite
necrosante e apnéias de repetigao ¢0.33.34),

As alteragdes encontradas na radiografia toracica, apesar
de auxiliarem o diagnostico de CAHS, ndo sdo especificas.
Observam-se com maior frequéncia edema, sobrecarga vas-
cular pulmonar e broncograma aéreo com piora progressiva. A
cardiomegalia, sinal mais tardio, associa-se a fluxos transductais
maiores 052,

Devido aos sinais e sintomas clinico-radiolégicos inespeci-
ficos, o ecocardiograma/Doppler, é essencial para a confirma-
¢ao diagndstica de CA, bem como para avaliagdo da sua reper-
cussao hemodinamica e funcional ¢539. As definigdes atuais de
CAHS envolvem parametros mais complexas e tém sido ampla-
mente discutidas. Os marcadores mais estudados sdo: diametro
do canal arterial > 1,5mm; alto indice de pulsatilidade transductal
(velocidade sistélica maxima / velocidade diastolica maxima > 4
: 1) ; quantificagdo volumétrica do fluxo através do canal arterial
(> 300ml/kg/min); quantificagdo da pré-carga com calculo da ra-
zao entre diametro de atrio esquerdo (AE) e aorta (Ao) AE / Ao >
1,5 e fendmeno do “roubo” de fluxo das artérias sistémicas com
fluxo diastélico em torno de zero ou mesmo reverso nas artérias
carétidas, artéria cerebral média, aorta descendente pds-ductal,
artérias renais e mesentéricas 539,
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Numa reviséo recente Sehgal e McNamara®* discutem a
importéncia do ecocardiograma na avaliacdo dos parametros
morfofuncionais, a determinagdo de CAHS nos RNPT e o inicio
precoce do tratamento medicamentoso. A grande maioria dos
autores considera, nesses casos, a importancia da instituicao
terapéutica com menos de 72 horas de vida nos RNPT com IG
inferior a 30 semanas (2526:38-42),

Terapéutica do canal arterial patente

As primeiras medidas terapéuticas apos diagndstico de CA
em recém-nascidos prematuros s&o a restrigéo hidrica, oxigena-
¢ao adequada, manutengao da euvolemia e corre¢do da anemia.
Segundo Thibeault et al. (1977) e Betkurer et al. (1981), o uso de
furosemida, diurético de alga, deve ser evitado, pois aumenta a
sintese de prostaglandina E2 renal e reduz a probabilidade de
encerramento espontaneo do CA ¢3-45),

Diante do canal arterial com repercussao clinica e hemodi-
namica em recém-nascidos com IG < 30 semanas, recomenda-
-se a terapéutica especifica com o uso de inibidores da sintese
de prostaglandinas, como a indometacina ou ibuprofeno. Os
anti-inflamatorios ndo esteroidais (AINE) s&o inibidores seleti-
vos da ciclooxigenase (COX2 e COX1), que convertem o acido
araquidonico em uma série de endoperoxidos, precursores das
prostaglandinas e assim tém papel ativo no encerramento do ca-
na|(25,26,39-42) X

A indometacina € amplamente utilizada e pode ser admi-
nistrada por via intravenosa ou oral em trés doses de acordo
com o peso e dias de vida pés-natal. Devido a semi-vida pro-
longada durante as primeiras 48 horas de vida, recomenda-se
a administragédo de 0,1mg/kg na primeira dose e 0,2mg/kg nas
outras duas. Nos RNPT até sete dias de vida, a recomendagao
é de trés doses de 0,2mg/kg. Ja naqueles com mais de sete de
dias, utilizam-se trés doses de 0,25mg/kg. Os efeitos colaterais
da indometacina sdo muitos: redugéo da agregacéo plaquetaria,
hemorragia digestiva, efeito vasoconstritor sobre varios 6rgaos
com risco de insuficiéncia renal, enterocolite necrosante, hiper-
tensao pulmonar e diminuigao da perfuséo. Todos eles estao re-
lacionados com a diminuicdo da sintese de prostaglandinas e
justificam as contra-indica¢des de uso, tais como: sangramento
ativo, plaquetopenia <60 000/mm?3, enteropatia grave, enteroco-
lite necrosante e insuficiéncia renal. A ictericia grave néo é mais
considerada contra-indicagao absoluta, porque a indometacina
nao parece dissociar a bilirrubina da albumina “6-48),

Dudell et al. 8 num estudo colaborativo nos Estados Unidos,
registraram indices de encerramento do CA de 80% apos admi-
nistragdo de indometacina nas criangas com peso ao nascer
inferior a 1750 gramas, se administrada até 14 dias de vida. O
uso da indometacina foi menos eficaz nos neonatos mais pre-
maturos. Os autores demonstraram melhores resultados com o
avancar da idade gestacional, registrando-se indices de encer-
ramento de 47% e 75% para RNPT com IG de 27 a 29 semanas
e apos 30 semanas, respectivamente ®. A idade pds-natal no
momento do tratamento é outro fator importante na avaliagédo da
eficacia do tratamento. A administragdo da indometacina, ainda
na primeira semana de vida, relaciona-se com um maior indice
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de encerramento do CA e com necessidade de doses menores.
Essa relativa falha no tratamento tardio é observada apesar de
serem mantidas no plasma, concentragbes terapéuticas efica-
zes. Podem observar-se dois tipos de faléncia de tratamento: a
total auséncia de resposta a indometacina e a reabertura apés o
encerramento ou constri¢éo inicial. Este segundo tipo é particu-
larmente comum entre os prematuros extremos. O curso mais
prolongado da indometacina, superior a trés doses, tem sido pro-
posto como tentativa de reduzir a probabilidade de reabertura do
CA. Entretanto, estudos recentes demonstraram com a realiza-
cao de ecocardiograma seriado, que o curso de curta duracéo,
administrado no inicio da primeira semana de vida é tao eficaz
quanto o tratamento prolongado®’®,

O ibuprofeno é outro AINE derivado do acido carboxilico gru-
po &cido aril- propidnico. Algumas investigacbes registraram que
seu uso nao altera o fluxo sanguliineo cerebral, intestinal e renal.
Além disso, parece ampliar a auto-regulagao do fluxo sangiiineo
cerebral e possuir propriedades neuroprotetoras do estresse oxi-
dativo. Recomendam-se trés doses endovenosas com intervalo
de 24 horas entre elas, sendo a primeira de 10mg/kg e as sub-
sequentes de 5mg/kg. Caso haja falha, recomenda-se um se-
gundo ciclo de ibuprofeno. As contraindicagdes ao seu uso séo
as mesmas da indometacina. O ibuprofeno ¢ um medicamento
tdo eficaz quanto a indometacina e, segundo revisdes na lite-
ratura, ndo ha diferenga estatisticamente significativa entre os
dois quanto a mortalidade, riscos de displasia broncopulmonar e
hemorragia cerebral. Ha registros de menores indices de oligu-
ria transitoria e enterocolite necrosante “%%). Entretanto, houve
relatos de hipertensao pulmonar fatal com a administragdo do
ibuprofeno 2% Atualmente, as duas medicagdes referidas sao
consideradas eficazes para o encerramento do CA patente em
recém-nascidos prematuros “851,

Diversos estudos tém sido destinados a analisar as conse-
qliéncias do encerramento profilatico do canal arterial desde o
primeiro dia de vida. As Ultimas revisdes do Cochrane evidencia-
ram, que nao houve melhora do prognéstico em longo prazo dos
RNPT que receberam tratamento profilatico em relagéo ao grupo
controle sem tratamento. Logo, abordar sistematicamente todos
RNPT com a administragéo de AINEs inibidores da ciclooxige-
nase como drogas profilaticas, ndo é pratica preconizada devido
aos seus potenciais efeitos colaterais e falta de evidéncia de be-
neficio aos pacientes 459,

Apesar dos bons resultados no encerramento ductal, a in-
dicacéo ampla de intervencdo cirdrgica tem sido cada vez mais
questionada. O procedimento apresenta complicagdes ineren-
tes aos processos invasivos como pneumotorax, quilotorax, in-
fecgdes e paralisia de cordas vocais. No estudo realizado por
Moin et al. (2003)., em mais de 50% dos prematuros com peso
de nascimento menor que 1000g houve necessidade de suporte
inotrépico no pos-operatorio devido a hipotenséo grave. Nemero-
fisky et al. (2008) ndo recomendam a cirurgia, mesmo diante de
grandes shunts transductais. Por outro lado, Clyman et al. (2007)
e Malviya et al. (2008) preconizam a laqueagéo nos RNPT com
CA moderado ou grande e que apresentaram falencia ou contra-
-indicagéo ao uso da indometacina, especialmente na populagao
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de risco para desenvolver maior nimero de sequelas sistémicas
e pulmonares #2.56-59),

CONCLUSOES

A paténcia do canal arterial ainda € preocupante nos RNPT e
sua prevaléncia é inversamente proporcional a idade gestacio-
nal e peso de nascimento, com registro mais frequente nos RN
com menos de 30 semanas de IG e PN menor que 1000g.

O CAHS é responsavel por hipoperfusdo de varios 6rgaos
sistémicos, hiperfluxo pulmonar e isquemia miocardica. As prin-
cipais complicagbes observadas s&o: insuficiéncia cardiaca,
hemorragia cerebral peri-intraventricular, disfungédo renal, en-
terocolite necrosante, displasia broncopulmonar e hemorragia
pulmonar.

O diagnostico clinico-radiolégico precoce nos prematuros é
dificil e ndo especifico, sendo necessaria a realizagado rotinei-
ra de Ecocardiograma/Doppler na populagédo de alto risco. Os
principais achados de ecocardiograficos de CAHS sao: diametro
do canal arterial > 1,5mm; indice de pulsatilidade transductal >
4 : 1; volume de fluxo através do canal arterial > 300ml/kg/min;
relagdo AE / Ao > 1,5 e fluxo diastélico em torno de zero ou
reverso em caroétidas, artéria cerebral média, aorta descendente
pés-ductal, artérias renais e mesentéricas.

Além das medidas suportivas iniciais, a terapéutica especifi-
ca com indometacina ou ibuprofeno deve ser considerada o mais
precoce possivel para os RNPT com canal arterial hemodina-
micamente significativo. O tratamento medicamentoso profilatico
nao é recomendado, devido a falta de evidéncias de seus bene-
ficios em longo prazo e risco de comorbidades relacionadas as
drogas disponiveis. A abordagem cirurgica deve ser reservada
para os RNPT com shunts transductais amplos com repercus-
sao clinica e hemodinamica que apresentaram falha ou contra-
-indicagao a terapia medicamentosa.
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Baixa Estatura e haploinsuficiéncia do gene SHOX

Mariana Costa'; Joana Magalhaes'; Sofia Ferreira'; Miguel Rocha'"; Luis Ribeiro';

SHORT STATURE AND SHOX GENE HAPLOINSUFFICIENCY

ABSTRACT

Introduction: SHOX gene (short stature homeobox gene)
deficiency is one of the most frequent genetic causes of isolated
or familial short stature, with highly variable clinical severity.

Case-report: The authors describe a 14 year-old-girl, with
short limbs and short stature. The wrist X-ray showed Madelung
deformity. The molecular study showed deletion of the SHOX gene
(FISH del (X) (Xp22.3Xp22.3) (SHOX). A very careful physical
examination, including measurement of body proportions, is of
extreme importance in the clinical evaluation of short stature.
The Madelung deformity can only appear in the adolescence.
Treatment with growth hormone can improve the final height.

Discussion/Conclusions: The prevalence of short stature
due to SHOX gene mutations among children with short stature
appears to be similar to that of Growth Hormone deficiency or
Turner syndrome. The authors’ intention is to draw attention to
this clinical entity, since a timely diagnosis can have therapeutic
implications.

Key-words: Short Stature; SHOX gene; Madelung deformity;
Mesomelia.
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RESUMO

Introdugéo: A haploinsuficiéncia do gene SHOX (short stature
homeobox gene) é uma das causas genéticas mais frequentes
de baixa estatura isolada ou familiar, cuja gravidade clinica pode
ser muito variavel.

Caso Clinico: Os autores descrevem uma adolescente de 14
anos, com membros curtos e baixa estatura. A radiografia do pu-
nho demonstrou deformidade de Madelung. O estudo molecular
revelou a delecdo do gene SHOX (FISH del (X) (Xp22.3Xp22.3)
(SHOX). Um exame fisico cuidadoso assume extrema importan-
cia na avaliagao clinica de baixa estatura. A deformidade de Ma-
delung pode surgir apenas na adolescéncia. O tratamento com
Hormona de Crescimento pode aumentar a estatura final.

Discusdo/conclusdes: A prevaléncia de baixa estatura por
mutagdes do gene SHOX parece ser semelhante ao défice de
hormona de crescimento e Sindroma de Turner. O objectivo dos
autores foi chamar a atengao sobre esta entidade clinica ndo
muito conhecida, que pode ter implicagbes terapéuticas com um
diagnéstico atempado.

Palavras-chave: Baixa Estatura; gene SHOX; Deformidade
de Madelung; Mesomelia.
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INTRODUCAO

O crescimento estatural é regulado por um sistema complexo
que resulta da interacgdo de factores enddcrinos, nutricionais,
ambientais e genéticos’.

A deficiéncia do gene SHOX (short stature homeobox gene)
€ uma causa frequente de baixa estatura, estimando-se uma in-
cidéncia entre 1:200-1:5000 entre a populagéo geral?. Devido a
variabilidade fenotipica e falta de conhecimento sobre esta pato-
logia, a prevaléncia de baixa estatura relacionada com haploin-
suficiéncia do gene SHOX é desconhecida.

O gene SHOX localiza-se na regiéo telomérica PAR1 no
brago curto de ambos os cromossomas sexuais (Xp22.33 and
Yp11.32) e escapa a inactivagdo do cromossoma X, pelo que é
expresso em ambos 0s cromossomas sexuais’?3, Tem um papel
importante como mediador do crescimento linear®. Existe uma
associagado entre o numero de copias activas do gene SHOX e a
estatura final, de tal forma que a haploinsuficiéncia esta associa-
da a baixa estatura e o seu excesso com alta estatura, como se
encontra na poliploidia dos cromossomas sexuais®®.

As mutagbes mais frequentes do gene SHOX sédo delecbes
de diferentes tamanhos que englobam o proéprio gene SHOX ou
uma regido regulatéria localizada 50-250 kb abaixo da regiéo de
codificagcdo. Podem também ser encontradas mutagdes missen-
se e nonsense ao longo do gene, mais frequentemente entre os
exdes 3 e 4'. As mutagOes do gene estdo presentes em quase
100% das meninas com sindrome de Turner e em cerca de 56-
100% dos individuos com sindrome de Leri-Weill"23

A deficiéncia do gene SHOX causa baixa estatura com um
fenotipo bastante variavel. O fenétipo mais grave, a Displasia
Mesomélica de Langer, resulta de mutagdes em ambos os alelos
do gene e caracteriza-se por baixa estatura grave, deformidade
dos membros e mesomelia (por¢gdo média de um membro encur-
tada em relagdo a porgéo proximal). O sindrome de Leri-Weil e
o sindrome de Turner resultam de mutagbes em apenas um dos
alelos do gene SHOX e causam habitualmente baixa estatura
desproporcionada e mesomelia®. A haploinsuficiciéncia do SHOX
pode também apresentar-se com fenétipos mais ligeiros seme-
Ihantes a baixa estatura idiopatica, nomeadamente em criangas
pré-puberes’23,

A deformidade do punho (deformidade de Madelung), tipica
da deficiéncia do SHOX, foi inicialmente descrita pelo Dr. Otto
Madelung em 1878: “punho com aparéncia de um garfo”. Devi-
do a heranga pseudo-autossdémica, a observagao dos punhos
dos pais pode fornecer dados valiosos em casos familiares .
Outros sinais podem estar presentes, contudo nio tdo especi-
ficos como a deformidade de Madelung, como quarto e quinto
metacarpo curtos, palato ogival, escoliose, cubitus valgus e mi-
crognatia'278° As principais alteracdes radiologicas descritas
sdo a alteragdo da forma da epifise distal do radio, que per-
manece triangular, em vez de formar um trapézio; a piramida-
lizacdo da linha carpica e a alteragédo do radio distal, que é ra-
diolucente, parecendo menos denso que o restante osso. Esta
ultima alteragao radiografica pode ser muito precoce, tendo em
conta que a calcificagdo desta parte do osso esta presente ao
nascimento.
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O diagnéstico diferencial desta entidade inclui o Sindrome de
Turner, o défice de hormona de crescimento e a baixa estatura
idiopatica. A prevaléncia de haploinsuficiéncia do gene SHOX
em criangas com o diagnostico prévio de baixa estatura idiopati-
caéde1a12,5%%",

Habitualmente as delegdes do gene SHOX que causam a
haploinsuficiéncia sdo submicroscépicas e nao detectaveis por
citogenética convencional. Contudo, existem casos descritos
de sindrome de genes contiguos causados por delec¢do no
Xp distal no Xp22.3, por translocagao desequilibrada X;Y ou por
outras anomalias complexas dos cromossomas sexuais'®. A de-
teccdo de delegdes pode ser efectuada através da técnica FISH
(Fluorescent in situ Hybridization), que detecta a maioria; pela
analise de SNPs (Single Nucleotide Polymorphism), que detecta
delegdes como alelos nulos, ndo detectadas por FISH; ou por
analise MPLA (multiplex ligation probe-dependent amplification),
que permite a quantificagdo de pequenas delegdes. Na auséncia
de delecgéo, a sequenciacao directa do gene pode detectar as
mutacdes pontuais, que séo responsaveis por cerca de um tergo
dos casos de haploinsuficiéncia do gene SHOX"1°.

O tratamento com hormona de crescimento foi aprovado
para criangas com deficiéncia do gene SHOX pela FDA (US
Food and Drug Administration) e EMEA (European Medicines
Agency), sabe-se que melhora o crescimento e pode aumentar
a estatura final do adulto, ndo estando associada a agravamento
da deformidade de Madelung'3”.

Uma vez que a identificagdo de uma mutagéo no gene SHOX
pode permitir o tratamento atempado com hormona de cresci-
mento e tratamento ortopédico (excisdo do ligamento de Vickers
para prevengao ou atraso na progresséo da deformidade de Ma-
delung), deve ser oferecido estudo molecular aos familiares em
risco no contexto de uma consulta de aconselhamento genético.
A maioria dos doentes tem um progenitor afectado, contudo a
historia familiar pode parecer negativa devido ao ndo reconhe-
cimento da patologia nos membros da familia. A proporgéo de
casos de novo é desconhecida.

As patologias relacionadas com haploinsuficiéncia do gene
SHOX sao herdadas de forma pseudo-autossémica. Uma muta-
¢ao do gene SHOX pode estar localizada quer no cromossoma
X quer no Y de um individuo afectado do sexo masculino, ou em
qualquer um dos cromossomas X de um individuo afectado do
sexo feminino. Os descendentes de um individuo afetado tém
50% de risco de herdar a mutagéo. Se ambos os progenitores
forem afectados, os filhos tém 50% de risco de apresentar sinto-
mas relacionados com a haploinsuficiencia, 25% de ter displasia
mesomelica de Langer e 25% de serem saudaveis. E possivel o
diagnostico pré-natal especifico nos casos em que foi detectada
uma mutagao’.

CASO CLINICO

Adolescente do sexo feminino, referenciada a consulta de
Endocrinologia Pediatrica aos 14 anos por baixa estatura. Filha
de pais saudaveis e ndo consanguineos. Ambos de estatura
adequada (estatura alvo de 158,5cm desvio-padrao (DP) -0,59,
Percentil (P) 28) e sem encurtamento dos membros. Gestagao



vigiada, de termo e sem intercorréncias. Parto eut6cico com so-
matometria ao nascimento adequada a idade gestacional. Nor-
mal desenvolvimento pubertario com menarca aos 11 anos. Dos
antecedentes patoldgicos salienta-se hipotiroidismo diagnostica-
do aos 10 anos, (medicado com levotiroxina); défice cognitivo
(Ql global de 63 -WISC llI); Perturbacao de Hiperatividade e Dé-
fice de Atencgdo (PHDA) do tipo inatento e depresséo reactiva,
seguida em consulta de Pedopsiquiatria e Psicologia, medicada
com Ritalina, Somazina e Sertralina.

Ao exame fisico apresentava micrognatia, membros curtos,
com encurtamento do antebraco, (mesomélia) mais evidente do
lado esquerdo, com deformidade “em garfo” do punho esquerdo
(Figura 1). Nao referia dores dsseas nem limitagéo funcional dos
membros. Os pardmetros antropométricos eram os seguintes:
estatura 142 cm (DP - 3,3, P<1), envergadura de 130.3 cm (DP
-5,7, P<1). Segmento superior 80,3cm (DP -2,3, P<1), segmento
inferior de 61,7cm, (DP-3, P<1 e relagdo segmento superior /
inferior de 1,3 (o valor normal sera inferior a 1 para os 14 anos).
Estadio de Tanner V.

Figura 1 — Mesomelia e cubitus valgus

Do estudo efectuado salienta-se cariétipo 46, XX. IGF1 368
ng/ml (normal: 134-631 ng/ml). Radiografia do punho para de-
terminacéo da idade dssea, efectuada aos 12 anos (idade cro-
noldgica), mostrou uma idade 6ssea superior a idade cronolégi-
ca e epifises encerradas. A radiografia do antebrago esquerdo
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evidenciou epifise distal do radio triangular, a linha carpica em
forma de pirdmide e encurvamento do radio (Figuras 2 e 3).

Figura 2 — Imagem radiografica do antebraco esquerdo

Figura 3 — Imagem radiografica do antebraco esquerdo

O estudo genético, por hibridagéo in situ de fluorescéncia
(FISH) revelou a existéncia de delec¢éo do gene SHOX (del (X)
(Xp22.3Xp22.3)(SHOX)[20]), confirmando o diagndstico clinico.

DISCUSSAO

As mutagdes do gene SHOX sdo uma causa frequente de
baixa estatura®®. A presenca ao exame fisico de encurtamento
mesomélico dos membros, cubitus valgus e/ou deformidade de
Madelung é altamente sugestivo de haploinsuficiéncia do gene
SHOX®. Reforga-se assim a importa ncia de um exame objectivo
cuidadoso na abordagem de crianca com baixa estatura, nomea-
damente com medicéo dos segmentos corporais.

A deficiéncia do gene SHOX é frequentemente encontrada
em individuos com o diagndstico prévio de baixa estatura idio-
patica (2 a 15%)'. A penetrancia das mutacdes do gene SHOX
€ elevada, mas a sua expressao clinica € muito variavel. A de-
formidade de Madelung pode surgir apenas na adolescéncia. O
atraso do crescimento habitualmente surge nos primeiros anos
de vida e a altura média atingida é cerca de 2 DP abaixo da mé-
dia. A andlise auxoldgica das proporgdes corporais, a presenca
de sinais clinicos subtis e a procura de altera¢des radiograficas
sdo pistas importante para o diagndstico. O estudo molecular do
gene SHOX é importante devido a variabilidade clinica e as suas
implicagdes clinicas e terapéuticas, nomeadamente o tratamento
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com a hormona de crescimento, o que torna imperativo o diag-
néstico atempado. Contudo, o diagnéstico € fundamentalmente
clinico e radioldgico, obtendo-se a sua confirmagéo por estudo
genético. As mutagdes do gene SHOX sdo a causa principal,
mas o facto de ndo serem encontradas ndo exclui o diagnéstico
81112 Com este caso clinico os autores pretendem chamar aten-
¢ao para uma entidade clinica pouco conhecida, cujo diagnéstico
precoce pode ter implicagdes terapéuticas, o que nao foi possi-
vel neste caso.
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Transfusao feto-fetal e transfusao feto-materna

Sofia Rodrigues', Ana Rocha', Gongalo Inocéncio', Madalena Moreira', Joaquim Saraiva', Cristina Dias', Maria do Céu Rodrigues'

TWIN TWIN TRANSFUSION AND FETOMATERNAL
TRANSFUSION

ABSTRACT

Introduction: The authors describe a case of fetomaternal
haemorrhage (FMH) with significant fetal repercussions, after
laser ablation of vascular connections in the shared placentae in a
twin twin transfusion syndrome (TTTS).

Clinical case: 31 years old, healthy, first gestation,
spontaneous, monochorionic diamniotic twin pregnancy.

The 1% trimester ultrasound at 12 weeks gestation showed
concordance of crown rump length (CRL) values, but discordance
of the nuchal translucency (NT) measurements. The first-
trimester screening for trisomies 21, 18 and 13 by ultrasound and
biochemical testing, was negative.

ATTTS was diagnosed at 16 weeks - stage Il / Il of Quintero.

Amniocentesis revealed a normal male karyotype 46, XY of
the donor fetus and a chromossomopathy 47, XYY of the receptor
fetus.

At 17 weeks, laser ablation of placenta vascular anastomosis
was performed, occurring the death of the donor fetus at 18 weeks.

At 22 weeks, fetal anemia by fetomaternal transfusion (FMT),
confirmed by flow cytometry, was diagnosed.

By 26 weeks, a dilated bowel loop was noticed - suspicion of
intestinal atresia.

Birth by cesarean at 37 weeks. New born: male, 2660g, Apgar
index 5/8/10. lleal atresia type Il was confirmed and segmental
bowel resection was performed. Favourable posterior outcome.

Conclusion: This is a case of twin-twin transfusion syndrome,
followed by fetomaternal transfusion with intestinal atresia,
in probable association with fetal anaemia in a fetus with a
chromosomopathy.

Key-words: Chromosomopathy, twin twin transfusion,
fetomaternal haemorrhage, intestinal atresia
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RESUMO

Introducéo: Os autores descrevem um caso de transfuséo
feto materna (TFM) significativa com repercusséo fetal, apés
ablagéo de anastomoses vasculares placentares, por sindrome
de transfuséo feto fetal (STFF).

Caso Clinico: 31 anos, saudavel, primigesta, gravidez es-
pontanea gemelar, monocorionica biamnidtica.

A ecografia do 1° trimestre, efetuada as 12 semanas, mos-
trava concordancia dos valores do comprimento cranio caudal
(CCC), mas discordancia dos valores da medida da translucén-
cia da nuca (TN). O rastreio combinado do 1° trimestre foi ne-
gativo.

As 16 semanas foi diagnosticado um STFF — estadio I/l de
Quintero.

A amniocentese revelou um cariétipo normal 46, XY no feto
dador e um cariotipo anormal 47, XYY no feto receptor.

As 17 semanas foi efetuada ablagao laser das anastomoses
vasculares placentares, tendo ocorrido a morte do feto dador as
18 semanas.

As 22 semanas foi diagnosticada anemia fetal, por TFM, con-
firmada por citometria de fluxo.

As 26 semanas foi constatada dilatagdo de ansa intestinal -
suspeita de atrésia intestinal.

Parto por cesariana as 37 semanas. RN: sexo masculino,
2660g, indice de Apgar 5/8/10. Confirmada atrésia ileal tipo II
e efetuada enterectomia segmentar. Evolucéo clinica favoravel.

Concluséo: Trata-se de um caso de transfuséao feto-fetal se-
guido de transfuséo feto-materna, com atrésia intestinal em pro-
vavel relagdo com anemia fetal, em feto com cromossomopatia.

Palavras-chave: Cromossomopatia, transfusdo feto-fetal;
transfusdo feto-materna, atrésia intestinal

Nascer e Crescer 2014; 23(4): 211-214
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INTRODUCAO

Afetando cerca de 9%" das gestagbes gemelares monoco-
riénicas (MC), o sindrome de transfusao feto-fetal (STFF) ocorre
devido as anastomoses arterio-venosas nao balanceadas que se
estabelecem na profundidade da placenta partilhada. O gémeo
dador torna-se anémico e o recetor policitémico, com risco de
insuficiéncia cardiaca de alto débito. A taxa de morbi-mortalidade
fetal e neonatal é alta para ambos os fetos.

Uma pequena hemorragia feto-materna é comum em ges-
tacdes normais; uma transfusdo feto-materna (TFM) grave cau-
sando anemia fetal, é rara. A associagao entre o STFF, terapia
laser e TFM néo tem sido descrita. Os autores descrevem um
caso em que ocorreu TFM significativa com repercussdes para o
feto, apos ablagao laser de anastomoses vasculares placentares
e morte do feto dador, num STFF.

IDENTIFICACAO

P.A.M., 31 anos, saudavel, sem habitos nocivos, histéria pes-
soal e familiar irrelevante, casal ndo consanguineo, primigesta,
gravidez espontanea.

CASO CLINICO

Efetuou ecografia as 12 semanas que mostrou gestagédo
gemelar monocoriénica biamniética (MC/BA). Os dois fetos mos-
travam concordancia dos valores do comprimento cranio caudal
(CCC) e discordancia dos valores da medida da translucéncia
da nuca (TN), feto 1 - 2.2mm, feto 2 - 1.7mm.

O rastreio combinado do primeiro trimestre foi negativo para
trissomias 21, 18 e 13.

Repetiu ecografia as 14 semanas que mostrou diminui¢do do
volume de liquido amniético (VLA) do feto 2 e discordancia dos
valores de CCC: feto 1: 87mm; feto 2: 77mm. A fluxometria do duc-
tus venoso de ambos os fetos ndo mostrou alteragdes (Figura 1).

Figura 1 — Gestagdo gemelar monocoriénica biamniética de 14
semanas: oligodmnios do feto 2 e hidramnios do feto 1.

As 16 semanas mantinha-se a discordancia dos valores de
CCC, verificando-se hidramnios do feto 1 — recetor - e oligoam-
nios do feto 2 - dador; a bexiga do feto 1 era claramente visuali-

212 | casos clinicos
case reports

zada, sendo a do feto 2 muito pequena e dificiimente visualizada.
O fluxo umbilical diastélico do feto 2 era nulo e a fluxometria do
ductus venoso apresentava onda a ausente. Confirmado o diag-
nostico de STFF — estadio 1l/11l de Quintero.

As 17 semanas efetuou ablacéo laser das anastomoses vas-
culares placentares.

O cariotipo efetuado no liquido amniético (LA), permitiu o
diagnostico de anomalia cromossomica do feto 1 - 47XYY.

As 18 semanas constatou-se morte do feto 2 - dador .

Na ecografia efetuada as 20 semanas, observou-se nova-
mente hidramnios e aumento da ecogenecidade intestinal; a flu-
xometria da artéria umbilical e do ductus venoso eram normais,
mas a velocidade no pico sistolico da artéria cerebral média
(VPS ACM) era 1.62 MoM, sugerindo anemia fetal (Figura 2).
O diagnéstico de anemia fetal por transfusdo feto materna foi
confirmado por citometria de fluxo.

Umb-T
Umb-HR

Figura 2 — Gestagao de 23 semanas: velocidade no pico sistoli-
co da artéria cerebral média superior ao percentil 95.

As 26 semanas constatou-se dilatacdo de ansa intestinal,
com suspeita de atrésia intestinal, que manteve nas ecografias
subsequentes (Figura 3). O VLA normalizou progressivamente.

Figura 3 — Gestagéo de 26 semanas: hiperecogenecidade da
parede intestinal e dilatagéo intestinal.



O parto induzido as 37 semanas, foi distdcico — cesariana,
por suspeita de sofrimento fetal. Recém-nascido (RN) do sexo
masculino com 2660g e Indice de Apgar 5/8/10.

O RN foi submetido a laparotomia exploradora no primeiro
dia de vida, constatando-se atrésia ileal tipo Il atingindo 20-25
cm de ileon terminal. Foi efetuada enterectomia do segmento
dilatado com anastomose ileo-ileal termino-terminal. Teve alta ao
17° dia, com evolugao clinica favoravel.

O exame anatomo-patoldgico da placenta mostrou uma pla-
centa monocoriénica biamniética, com area enfartada ocupando
cerca de um terco do seu parénquima; membranas com uma
area nodular medindo cerca de 8x6x3,5cm, correspondente a
feto “mumificado”.

CONCLUSAO

Cerca de um tergco dos gémeos sdo monozigéticos, sendo
75% destes, monocoridnicos biamnidticos.

O STFF é uma condigdo grave que afeta cerca de 9% das
gestacbes gemelares monocoridnicas biamniéticas e resulta de
conexdes arterio venososas que se estabelecem na profundi-
dade da placenta, através de uma rede capilar. Quando o fluxo
nestas anastomoses deixa de ser bidirecional, estao criadas as
condigOes para que se desenvolva um STFF®).

O STFF diagnostica-se quando, numa gravidez monocoriéni-
ca biamnidtica, um dos sacos amniéticos apresenta um oligodm-
nios (diagnosticado quando o diametro vertical da maior bolsa de
liquido amnidtico é inferior a 2 cm) e o outro saco, um hidram-
nios (diagnosticado quando o diametro vertical da maior bolsa de
liquido amniético é superior a 8 cm).

O estadiamento de Quintero® ordena, por gravidade cres-
cente, as fases de evolugédo natural do STFF. Assim o estadio |
caracteriza-se pela presenga de oligopdmnios no saco amniético
do dador e hidrdmnios no saco do recetor; no estadio Il a bexiga
do feto dador ndo é visualizada durante um periodo de observa-
¢ao de 60 minutos. No estadio Ill o fluxo diastélico umbilical esta
ausente ou invertido, no fluxo do ductus venoso a onda a esta
invertida e a veia umbilical apresenta um fluxo pulsatil, no feto
dador. O estadio IV caracteriza-se pela presenga de hidropsia
em um ou ambos os fetos e o estadio V pela morte de um ou
dos dois fetos.

Apesar do STFF complicar cerca de 9% das gestagdes mo-
nocoriénicas biamnidticas, em cerca de 75% dos casos verifica-
-se uma estabilizagdo ou regressé@o espontanea do STFF em
estadio |, sem qualquer intervengao terapéutica. Ja em estadios
mais avangados, = 3, a perda perinatal € de 70 - 100%, particu-
larmente quando a idade gestacional é inferior a 26 semana®.

As opgdes terapéuticas no STFF incluem a atitude expectante,
a amnioredugao, a septostomia intencional da membrana amnié-
tica que separa os dois fetos e a coagulagéo laser das anastomo-
ses vasculares®. A atitude expectante € uma boa opgao no esta-
dio I. Nos outros estadios a coagulacéo laser das anastomoses
vasculares € a modalidade terapéutica com melhores resultados,
com taxas de sobrevivéncia de 50 a 70%®. Podem existir seque-
las neurolégicas a longo prazo, tanto nos casos tratados como
naqueles em que nao houve intervengao terapéutica.
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A passagem de sangue fetal para a circulagdo materna acon-
tece quase sempre, na gravidez ou ap6s o parto, mas o volume
de sangue fetal transfundido é muito pequeno, inferior a 2ml, em
98% das gravidas""®. Raramente a hemorragia é suficientemen-
te grande para causar anemia fetal. Uma TFM de 20ml/kg, que
representa 20% do volume sangue feto-placentar, é considerada
macica e associa-se a significativa morbilidade e mortalidade fe-
tal e neonatal®. A gravidez gemelar é um fator de risco para a
TFM grave®.

Neste caso, a citometria de fluxo efetuada, permitiu quanti-
ficar a hemorragia fetal como de 14 ml, o que representa a per-
da de cerca de 20% do volume sanguineo de um feto de 24
semanas com cerca de 660 gramas, sendo considerado uma
hemorragia feto-materna maciga. Uma anemia desta gravidade,
levando a diminuigdo da perfuséo, pode ser causa da isquemia
no territério intestinal, com desenvolvimento de atrésia"®,

O sindrome 47,XYY é uma anomalia cromossomica benigna,
na maioria dos casos “de novo”, que afeta cerca 1 em cada 1000
homens, sendo frequentemente, o seu diagndstico acidental. A
fertilidade n&o é usualmente afetada. Embora os individuos com
este sindrome, também conhecido por sindrome de Jacob, te-
nham habitualmente um comportamento normal, ha um aumento
de risco de perturbagbes do espectro do Autismo, problemas de
comunicacgéo e interacéo, pequenas dificuldades na linguagem e
na leitura. Tanto quanto é do conhecimento dos autores, nao
existem relatos da associagéo entre atrésia intestinal e esta cro-
mossomopatia.

Em resumo, trata-se de um caso de sindrome de transfusdo
feto-fetal seguido de transfusdo feto-materna, com atrésia intes-
tinal em provavel relagdo com anemia fetal, em feto portador de
cromossomopatia.
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Artrite septica neonatal — o desafio do diagndstico
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NEONATAL SEPTIC ARTHRITIS — A CHALLENGING
DIAGNOSIS

ABSTRACT

Introduction: The diagnosis of septic arthritis in newborns is
difficult and requires a high degree of suspicion.

Casereport: We present a case of a newborn who developed
right brachial plexus palsy on the 10" day of life. By day 17, limited
abduction of the right hip led to the suspicion of developmental
dysplasia of the hip. An ultrasound corroborated this diagnosis
and the newborn was referred to Pediatric Orthopedics. After
proper study the diagnosis of a polyarticular septic arthritis was
confirmed. At the age of eight years the child has a right upper
limb deformity and shortening.

Discussion/conclusion: The delay in diagnosis and
treatment of this pathology leads to future sequels that may be
irreversible. This report underlines how difficult and important is
the early diagnosis of this pathology.

Keywords: Newborn, osteomyelitis, septic arthritis.
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RESUMO

Introducéo: O diagndstico de artrite séptica no recém-nasci-
do é dificil e requer alto grau de suspeicao dado que nesta faixa
etaria a clinica é fruste.

Caso clinico: Apresenta-se o caso de um recém-nascido
a quem foi diagnosticada paralisia do plexo braquial direito aos
10 dias de vida. Aos 17 dias de vida por limitagdo da abdugao
da anca direita levantou-se a suspeita de displasia de desen-
volvimento da anca. Foi efetuada ecografia, que corroborou o
diagnéstico e o recém-nascido foi encaminhado para consulta de
Ortopedia Pediatrica aos 20 dias de vida. Apos estudo adequa-
do, concluiu tratar-se de um caso de artrite séptica poliarticular.
Atualmente aos oito anos de idade apresenta sequelas no mem-
bro superior direito com deformidade e encurtamento do mesmo.

Discusséo/conclusdo: O atraso no diagndstico e tratamen-
to desta patologia acarreta sequelas futuras que podem ser ir-
reversiveis. Os autores pretendem com a exposicao deste caso
alertar para a dificuldade e importancia do diagndstico precoce
desta patologia.

Palavras-chave: Artrite séptica, osteomielite, recém-nascido.
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INTRODUCAO

No recém-nascido a incapacidade de mobilizacdo de um
membro pode ter varias razdes. Os diagnosticos mais frequentes
incluem fratura, paralisia do plexo braquial ou infegao(.

O diagnostico de infegédo no periodo neonatal é dificil. A pau-
cidade de sinais clinicos 6bvios é responsavel pelo atraso fre-
quente no diagndstico nesta faixa etaria. O sistema imunitario
do recém-nascido € imaturo, pelo que os achados clinicos e la-
boratoriais sdo frustes. A auséncia de sinais inflamatoérios, como
rubor, calor e/ou edema, ndo exclui patologia infeciosa.

O envolvimento poliarticular ocorre em cerca de metade dos
casos e é frequente a concomitancia de osteomielite principal-
mente em articulagbes em que a metafise é intracapsular, como
é o caso da metéfise proximal do fémur na anca.””

Neste grupo etario o agente patogénico mais frequente é o
Staphylococcus aureus, seguido de Streptococos do grupo B.

Nos recém-nascidos internados em unidades de cuidados
intensivos, o indice de suspei¢éo deve ser maior, ja que sdo su-
jeitos a procedimentos invasivos que podem servir de fonte de
infecéo iatrogénica.

O atraso no diagnéstico e no inicio do tratamento adequado,
bem como criangas com idade inferior a um ano, sao fatores que
contribuem para a ocorréncia de sequelas a longo prazo.

CASO CLINICO

Apresenta-se 0 caso de um recém-nascido do sexo femini-
no cuja gravidez foi vigiada, sem intercorréncias, com rastreio
Streptococos grupo B negativo. O parto foi eutdcico, as 40 sema-
nas, ndo havendo referéncia a complicagbes pds-parto.

Aos 10 dias de vida, foi notada diminuigdo da mobilidade do
membro superior direito, pelo que realizou radiografia da clavi-
cula e, sendo esta normal, fez-se o diagndstico de paralisia do
plexo braquial.

Aos 17 dias de vida, por limitagao da abdugao da anca direita
levantou-se a suspeita de displasia de desenvolvimento da anca,
pelo que foi solicitada ecografia que corroborou a hipdtese de
diagndstico.

Aos 20 dias de vida, foi orientado para a consulta de Ortope-
dia Pediatrica, onde foi constatado que, para além da persistén-
cia da pseudoparésia do membro superior direito, com reflexo
de Moro assimétrico, apresentava contratura em flexdo da anca
direita, mobilidade dolorosa e limitacdo da abdugao a direita. Du-
rante este periodo de tempo manteve-se sempre apirética e com
adequada progressao estaturo-ponderal.

Pelo quadro clinico, solicitou-se estudo analitico e imagio-
l6gico do ombro e anca direitos. Analiticamente apresentava
14920/uL leucdcitos, com 28.8% de neutrdfilos e 56.8% de lin-
focitos, velocidade de sedimentagéo (VS) 90 mm/12hora e pro-
teina C reativa (PCR) 13.45mg/dL. A radiografia do ombro direito
apresentava imagem de subtracdo na metafise umeral (Figura 1)
e 0 exame ecografico evidenciava derrame articular com intenso
espessamento da capsula articular e tecidos envolventes, suge-
rindo a possibilidade de artrite séptica. Relativamente ao estudo
radioldgico das ancas, constatou-se a presenca de alargamento
do espaco articular da anca direita e a ecografia revelou derrame
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articular com 4 mm de espessura e espessamento da sinovial, a
favor de artrite séptica.

Figura 1 - Lesao hipotransparente ao nivel da metéafise umeral direita.

Foi submetida de urgéncia a artrotomia da anca e ombro
direitos, com drenagem de conteudo purulento, enviado para
estudo bacteriologico e anatomia patoldgica. Iniciou antibiote-
rapia tripla endovenosa com ampicilina, flucloxacilina e cefota-
xima. Foi isolado Streptococcus agalactiae (grupo B) no exame
cultural do liquido sinovial do ombro, sensivel a ampicilina, pelo
que se suspendeu a flucloxacilina. Na totalidade perfez seis se-
manas de antibioterapia endovenosa, sendo as hemoculturas
negativas.

A anatomia patoldgica revelou tecido de tipo sinovial, com
fibrose e proliferagdo de pequenos vasos envolvidos por proces-
so inflamatério constituido por abundantes polimorfonucleares.

Durante o internamento verificou-se melhoria clinica e anali-
tica gradual. O estudo foi completado com cintigrafia dssea, que
revelou foco de hiperfixagéo na epifise proximal do Umero direito,
sem qualquer outro foco.

A data da alta, ao quadragésimo dia de internamento,
apresentava mobilidade simétrica dos membros, embora com
limitagdo da abdugdo maxima do ombro direito. Analiticamen-
te houve diminuicdo franca dos parametros inflamatérios/in-
feciosos e radiologicamente melhoria da imagem lacunar na
metafise proximal do Umero direito. Teve alta, com a indicagao
para manter antibioterapia oral com amoxicilina durante duas
semanas e encaminhada para a consulta de Ortopedia Pe-
diatrica.

Atualmente, aos oito anos de idade, apresenta discreta di-
minuigéo da rotagdo interna do ombro direito e encurtamento
do membro superior direito de cerca de 2.5 cm (Figura 2). As
mobilidades das ancas sdo simétricas e ndo ha dismetria dos
membros inferiores.



Figura 2 — Fotografias evidenciando encurtamento do membro superior
direito.

DISCUSSAO E CONCLUSAO

O diagnéstico de artrite séptica neonatal implica um alto in-
dice de suspeigéo.

A semelhanca da literatura, no caso exposto o recém-nasci-
do apresentava uma clinica fruste, sem febre e sem sinais infla-
matorios, com boa evolugao estaturo-ponderal, o que conduziu a
um diagnostico inicial incorreto.

Nesta faixa etaria, as infe¢gdes osteoarticulares afetam fre-
gquentemente a anca. O recém-nascido mantém o membro fleti-
do, abduzido e em rotagéo externa para diminuir a presséo intra-
-articular. Todos os movimentos da anca sdo dolorosos e esta é a
caracteristica fulcral que difere da displasia de desenvolvimento
da anca em que a mobilidade ¢é indolor.

Analiticamente a leucocitose é menos frequente no periodo
neonatal e em criangas imunodeprimidas, sendo a VS um mar-
cador mais credivel. A PCR esta aumentada em 95% dos casos
de artrite séptica®. Este marcador é também util na monitoriza-
¢ao da resposta ao tratamento. Contudo deve-se ter em conta
que estes parametros nesta idade podem ser normais, o que nao
exclui o diagnostico. No caso descrito os marcadores analiticos
inflamatoérios/infeciosos apresentavam-se aumentados.

O agente etioldgico mais frequente na artrite séptica neonatal
é o Staphylococcus aureus, seguido de Streptococos do grupo
B, sendo este ultimo o identificado no nosso caso no exame cul-
tural do liquido sinovial do ombro.

Neste caso as hemoculturas foram negativas. Segundo a li-
teratura, a incidéncia de hemoculturas negativas pode atingir os
43%.0

Relativamente a terapéutica escolhida, atualmente o uso a
antibioterapia tripla ndo é tao frequente, recomendando-se o uso
de terapia dupla com cefotaxima e flucloxacilina.('®

A nivel imagioldgico, deve ter-se em atencédo determinadas
particularidades inerentes a este grupo etario. Devido a laxidez
tecidular do recém-nascido, a artrite séptica pode causar sublu-
xagdo ou luxagdo articular que é traduzido radiograficamente
com excentragdo da anca®. Outros achados radiograficos estéo
descritos e incluem reacéo periosteal e rarefagdo metafisaria®,
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lesdo também constatada na radiografia do ombro do caso apre-
sentado. Além disso, as radiografias permitem a exclusao de ou-
tras patologias como por exemplo fraturas e s&o Uteis no segui-
mento a longo prazo de eventuais complicagdes®. Na incerteza
do diagndstico deve realizar-se ecografia. Se ha atingimento da
anca, deve-se avaliar também a anca contralateral, visto que ha
descrigédo de casos de envolvimento bilateral®.

A cintigrafia 6ssea é mais sensivel para a detecdo de osteo-
mielite nos estadios iniciais da doenga, quando as radiografias
sao negativas e em situacdes em que ha suspeita de atingimento
multifocal.

O diagnostico tardio de artrite séptica do ombro pode lesar
a fise e comprometer o crescimento do Umero proximal, com
consequente encurtamento e deformidade do membro superior,
como sucedeu no caso descrito (Figuras 2 e 3).7

Figura 3 — Radiografias comparativas dos ombros e bragos, evidencian-
do assimetria e irregularidade do nucleo epifisario umeral direito.

A artrite séptica é considerada uma emergéncia ortopédica
que implica diagnostico precoce e tratamento imediato de forma
a evitar dano articular irreversivel. O diagndstico desta entidade
no recém-nascido é ainda mais desafiante dada a auséncia fre-
quente de sinais clinicos 6bvios.
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Diagndstico Precoce de Encefalocelo Frontal Fetal
— Caso Clinico

ABSTRACT

We describe a case of a frontal encephalocele (7,2 mm),
diagnosed at the 10*? weeks’ ultrasound, in a 27 year-old
primigravida, without relevant medical or surgical history. No
other malformations were found at the ultrasound examination.

After reviewing the published literature, this is apparently
the earliest case of isolated encephalocele diagnosed prenatally
(46,XY). In the intrauterine follow-up until 17 weeks, the lesion
reached 16mm in size and accompanied fetal growth. The
intrauterine evolution and additional study with fetal brain
magnetic resonance imaging contributed to the decision of the
medical termination of pregnancy at 18 weeks. The autopsy
findings were consistent with the diagnosis.

Key words: Encephalocele, neural tube defect, folic acid,
fetal malformations
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RESUMO

Os autores descrevem o caso de um encefalocelo frontal
(com 7,2 mm) diagnosticado as 102 semanas numa primigesta,
caucasiana, de 27 anos, sem antecedentes médico-cirdrgicos
relevantes. Ecograficamente ndo foram encontradas outras mal-
formagbes associadas.

Face a literatura por nés consultada, este é aparentemente o
caso mais precoce de encefalocelo isolado com diagndstico pré-
-natal (46, XY). No seguimento intra-uterino até as 17 semanas,
a dimenséao da lesao atingiu os 16 mm e acompanhou o cresci-
mento fetal. A evolugéo intra-uterina e o estudo complementar
com ressonancia magnética fetal cerebral contribuiram para a
deciséo da interrupcdo médica de gravidez as 18 semanas. O
exame necropsico foi totalmente concordante.

Nascer e Crescer 2014; 23(4): 219-222
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INTRODUCAO

O encefalocelo é o defeito do tubo neural menos frequen-
te™. Na embriogénese do tubo neural, o processo de formagéo
da placa embrionaria, que lhe da origem, inicia-se na 3° semana
de gestacdo e o seu encerramento ocorre entre a 3° e a 4° se-
mana de gestagdo. Um defeito no seu encerramento ao nivel do
neuroporo anterior podera originar uma série de malformagdes,
nomeadamente o encefalocelo, a espinha bifida e a anencefa-
lia®.

O encefalocelo caracteriza-se pela herniagdo de tecido ce-
rebral e meninges ou apenas herniagédo de meninges através
de um defeito da calote craniana™. A sua etiologia é desconhe-
cida®". A prevaléncia estimada é de 0,8 a 5 por 10 000 recém-
-nascidos. Nao existe predominancia por sexo. Os encefalocelos
podem ser occipitais (75%), fronto-etmoidais (13-15%), parietais
(10-12%) ou esfenoidais (1-2%)("59. O encefalocelo frontal é dos
menos frequentes e esta associado a melhor progndstico('358),
As diferengas geograficas estdo presentes no que diz respeito
ao tipo de encefalocelo®%®. O encefalocelo occipital € mais fre-
quente na Europa Ocidental e América do Norte e o encefalocelo
frontal € mais frequente na Asia®9.

O encerramento da calote craniana faz-se pelas 10 sema-
nas de gestacdo, altura em que se torna possivel o diagnéstico
pré-natal na maior parte dos casos®*. O diagnostico ecografico
mais precoce descrito na literatura foi as 12-13 semanas de ges-
tagdo®+919, Sorak M et al, em 2010, diagnosticou um encefalo-
celo occipital as 13 semanas®. Borowski D. et al, por sua vez,
em 2011, diagnosticou dois encefalocelos também occipitais as
12 semanas de gestagdo®.

O encefalocelo pode estar associado a cromossomopatias
em 33-44% dos casos e a outras malformagdes (espinha bifi-
da, agenesia do corpo caloso, malformagao de Arnold-Chiari Il
e malformacgdo de Dandy-Walker) ou Sindromes genéticos em
20% dos casos (Meckel-Gruber, von Voss, Chemke, Roberts,
Knobloch e Fraser)®”, A sua presenga suscita também a pos-
sibilidade etiolégica de bandas amnidticas, uso de varfarina, ru-
béola materna e diabetes“.

O prognostico depende da associagdo a cromossomopatias,
a malformagdes ou Sindromes genéticos, dos tecidos herniados
(nomeadamente se ha envolvimento do parénquima cerebral) e
da localizagcdo e extensdo do encefalocelo’?. A taxa de sobre-
vida ao nascer é de 21%"?. Apdés o nascimento é de 50%"2.
Mesmo com a possibilidade de intervengé&o cirurgica nos casos
de menor dimensdo, a morbilidade associada é elevada, com
75% de atraso do desenvolvimento psicomotor(2.

CASO CLINICO

Gravida de 27 anos, primigesta, raca caucasiana, sem ante-
cedentes médico-cirurgicos relevantes. Gravidez vigiada desde
as cinco semanas de gestagao, altura em que objetivdmos perda
hematica vaginal com descolamento do saco ovular. As nove se-
manas de gestacéo a gravida encontrava-se assintomatica, sem
qualquer perda hematica vaginal.

No estudo ecografico as 10" semanas observamos defei-
to do polo cefalico, de localizagao frontal, supra-orbitario com
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7,2mm de didmetro, muito sugestivo de poder corresponder a
um encefalocelo frontal (Figuras 1 e 2).
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Figura 1 — Ecografia as 10 *2 semanas de gestagdo: diagndstico de en-
cefalocelo frontal.
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Figura 2 — Ecografia as 10*2 semanas de gestagdo: encefalocelo frontal
com 7,2mm de maior didmetro.

Na ecografia do primeiro trimestre efectuada as 12*¢ sema-
nas evidenciamos melhor o encefalocelo frontal. Apresentava
ainda inversao da onda “a” do ductus venoso, sem outras altera-
¢Oes ecograficas relevantes. O caridtipo fetal obtido por bidpsia
das vilosidades corionicas era normal (46, XY).



O estudo ecografico seriado (2D/3D) confirmou o crescimen-
to progressivo do encefalocelo que atingiu a dimensdo maxima
de 16mm de didmetro, as 17 semanas, de localizagéo frontal
esquerda supra-orbitaria (Figura 3). Este diagndstico foi ainda
corroborado por ressonancia magnética (RMN) fetal cerebral
efetuada as 17 semanas.
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Figura 3 — Ecografia as 17*2 semanas: imagem de encefalocelo frontal
lateral esquerdo acima da arcada orbitaria, com 16mm de maior didametro.

A interrupcéo médica de gravidez foi realizada as 18 sema-
nas e o exame anatomopatoldgico foi totalmente concordante
(Figuras 4 e 5).
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DISCUSSAO

O diagnostico de encefalocelo implica a exteriorizagdo de
tecido cerebral e meninges ou apenas meninges por um defeito
de encerramento da calote craniana. A ultrassonografia permite
o diagndstico pré-natal precoce, excluindo diagnosticos diferen-
ciais como hemangioma, meningioma, glioma, teratoma, dupli-
cacao orbital e proboscis('.

No nosso caso, o diagndstico foi efetuado as 102 semanas.
Trata-se portanto do caso mais precoce e isolado, com diagnés-
tico pré-natal (Borowski D. et al diagnosticou as 12 semanas de
gestacdo)®¥. A ressonancia magnética fetal cerebral realizada
mais tarde, as 17 semanas, ndo acrescentou mais informagao®.
O valor da RMN fetal cerebral nestas idades gestacionais nao
esta demonstrado®.

O diagnéstico tdo precoce do encefalocelo frontal permitiu
observar a evolugao natural intra-uterina das 10 as 18 sema-
nas que, dada a raridade e a precocidade do diagndstico néo
tinha sido ainda avaliada. O ritmo de crescimento (1,3mm/se-
mana), pese embora a localizagédo frontal da leséo, estimaria
a termo dimensdes consideraveis que constituem um fator de
agravamento do prognéstico(®. Obviamente que devemos ter
em consideragao que o crescimento do encefalocelo é também
influenciado por outros fatores, como por exemplo alteragbes da
vascularizagéo do parénquima cerebral herniado e pela presen-
¢a de hidrocefalia®. Mesmo que fosse possivel intervir cirurgi-
camente neste caso, a quantidade de tecido cerebral envolvida
seria considerada grande e volumosa(9,

Relativamente ao exame anatomopatoldgico, ndo foram
diagnosticadas outras malformagdes associadas nem alteragoes
da estrutura éssea da base do créneo, por vezes concomitantes
nos casos de encefalocelos frontais®.

Figura 4 — Feto com encefalocelo frontal isolado.

Figura 5 — Feto com encefalocelo frontal isolado.
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Do ponto de vista etiolégico, a auséncia de administracdo
preventiva de acido folico ndo esteve patente neste caso(™®. No
entanto, a ocorréncia de hemorragias no primeiro trimestre, na
sequéncia de descolamento do saco ovular pelas cinco semanas
podera suscitar a possibilidade da sua origem na disrupcédo do
saco ovular. Assim, eventos hemorragicos no primeiro trimestre
precoce poderdao chamar a atengéo para alteragdes precoces no
desenvolvimento, nomeadamente do tubo neural. Desta forma,
um encefalocelo podera ser diagnosticado precocemente pelas
10 semanas de gestacéo, altura em que se completa a ossifica-
¢ao da calote craniana, embora ndo se deva dispensar a poste-
rior confirmacao do diagndstico@4).
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Caso estomatoldgico

Crianga do sexo masculino, com 11 anos de idade referen-
ciada a consulta de Estomatologia Pediatrica devido ao n&o apa-
recimento do dente 13 na arcada maxilar direita, quando o dente
canino contra-lateral ja se encontrava completamente erupciona-
do. Nao apresentava outras queixas.

Antecedentes pessoais e familiares irrelevantes.

Ao exame objetivo apresentava:

- abaulamento da cortical vestibular do 1° quadrante, mole,

depressivel, sem fistulas e indolor;

- sem caries dentarias

- sem gengivite

- presencga do dente canino deciduo no maxilar direito com

restante denticdo ja com dentes definitivos.

José M. S. Amorim’

Realizou ortopantomografia (OPG) que revelou volumosa
imagem radiolucente, ocupando parte importante do seio maxilar
homo lateral, com o canino definitivo incluso na parte superior
da imagem.

Realizou TAC maxilar para avaliagdo correta dos limites e
dimensao da imagem (Figura 1)

Face ao descrito:

Qual o seu diagnostico?
Qual a sua atitude?

Figura 1

I S. Estomatologia e de Cirurgia Maxilofacial, Unidade Pediatrica, CH Porto.

4099-001 Porto, Portugal
joseamorim.dia@chporto.min-saude.pt
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A situagao clinica referida trata-se de um quisto odontogé-
nico dentigero. Este define-se, radiologicamente, como uma
imagem radiolucente associada a um dente incluso e pode ter
dimensdes muito exuberantes quando tém espago facil para se
expandir (por exemplo para o seio maxilar).

Deve-se suspeitar e despistar esta situacéo clinica através
da realizagdo de uma OPG, sempre que um dente ndo faz a sua
aparigao na arcada dentaria no tempo esperado.

Estes quistos sdo raros na denticdo decidua e estao frequen-
temente associados aos dentes mais frequentemente inclusos:
terceiros molares - sisos e caninos maxilares.

A sua incidéncia é mais frequente no sexo masculino, e ndo
tém predile¢ao por etnias.

O tratamento é sempre cirdrgico e consiste na enucleagao
quistica, bem como a extracédo do dente incluso responsavel. Por
vezes procede-se a marsupializagéo do quisto para diminuir as
suas dimensdes do mesmo antes de se proceder a sua enuclea-
gao.

O prognostico € bom uma vez que n&o ocorre recidiva.

Os quistos odontogénicos dividem-se em 2 grandes grupos:
- quistos de desenvolvimento
- quistos inflamatérios

No grupo dos quistos de desenvolvimento destacam-se os
quistos dentigeros, devido a da sua relativa frequéncia, uma vez
que estdo sempre associados a um dente incluso, sendo esta
situagao clinica muito frequente no maxilar superior.

Nascer e Crescer 2014; 23(4): 223-224
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ABSTRACT

An 11-year-old boy was referred to Pediatric Stomatology
Clinic for absence of eruption of permanent maxillary right canine.

He presented bulging of the right maxillary cortical bone.

Imaging study performed with panoramic radiography and CT
scan of the jaw revealed a large radiolucent image that occupied
the maxillary sinus and tooth 1.3 within the cyst. A presumptive
diagnosis of an odontogenic dentigerous cyst was made.

Treatment procedure comprised of cystic enucleation with
extraction of 1.3.

Keywords: odontogenic dentigerous cyst - radiolucent image
- cystic enucleation
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Genes, criancas e pediatras

Crianga do sexo feminino, 8 anos de idade observada por dor
referida a coxa esquerda durante o sono, com despertar, e clau-
dicagao da marcha. Sem historia de traumatismo, febre, perda
ponderal ou suores nocturnos.

Ao exame objectivo apresentava um bom estado geral e mu-
cosas coradas. Nao eram evidentes exantemas, adenomegalias
ou limitagdo da mobilidade da articulagdo coxo femural. A pal-
pacao abdominal evidenciou hepato-esplenomegalia (figado 3-4
cm abaixo de rebordo costal direito na linha médio clavicular e
baco 5 cm abaixo do rebordo costal direito), j& detectada um
més antes.

Dos exames complementares efectuados de salientar: ane-
mia normocromica e normocitica (hemoglobina 10.9 gr/dL), trom-
bocitopenia (plaquetas 89.000), esfregaco com anisocitose mo-
derada, plaquetas macrociticas e velocidade de sedimentagao

e il
Figura 1 — macréfago com nucleo desviado e citoplasma com aspecto
engelhado

Esmeralda Martins, Joaquim Cunha, Anabela Bandeira

de 31 mm. A bioquimica que incluiu fungao hepatica, fungéo re-
nal, creatina kinase, ferritina e fosfatase alcalina foi normal assim
como a radiografia da anca. A ecografia abdominal revelou figa-
do de dimensdes aumentadas com areas hiperecogéneas suge-
rindo infiltracdo esteatdsica e bago aumentado mas homogéneo.

Perante este contexto clinico e analitico foi realizado um mie-
lograma onde é de salientar a presenga de macrofagos grandes,
com aspecto mesenquimatoso, nucleo desviado e citoplasma
enrugado (Fig 1).

A RMN éssea mostrou uma necrose asséptica da cabega do
fémur esquerdo (Fig 2).

Qual o seu diagnostico?

Figura 2 — Necrose asséptica da cabega do femur
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Perante um quadro de anemia, trombocitopenia e hepatoes-
plenomegalia associadas a queixas de dor dssea, tem que se
equacionar como hipétese de diagnostico a doenca de Gaucher.

A doencga de Gaucher é causada pelo défice da enzima li-
sossomal glucocerebrosidase. E uma doenga hereditaria e tem
transmissé@o autossomica recessiva estando o gene codificante
(GBA) localizado no cromossoma 1qg21.

A clinica observada deve-se a infiltragdo de macréfagos car-
regados de glicocerebrosideos em varios orgados nomeadamente
nas visceras, levando ao aparecimento de esplenomegalia (95%
dos casos), hepatomegalia (70 a 80%) e na medula éssea que
se traduz pelo aparecimento de citopenias, sobretudo anemia e
trombocitopenia, osteopenia com dor dssea e risco de fractura,
necrose avascular e crises ¢sseas. A infiltragdo pulmonar e car-
diaca também pode ocorrer mas com menor frequéncia.

Perante uma clinica suspeita, o doseamento da beta-D-qui-
totriosidase, que esté elevada na grande maioria dos doentes,
pode permitir uma orientagéo diagnosticada. Nesta doente o do-
seamento sérico da quitotriosidase revelou uma elevagéo mar-
cada, 24713 nmol/h/ml de plasma (normal 10 a 85).

O doseamento da glucocerebrosidase em leucécitos apre-
sentava uma actividade diminuida de 0.8 nmol/h/mg de proteina
(normal 2,8 a 19) permitindo o diagnéstico de Doenga de Gau-
cher. O estudo do gene GBA revelou uma heterozigotia compos-
ta para as mutagoes N370S e L444P.

Nesta doente foi colocada a hipotese doenca maligna da me-
dula 6ssea, que é um dos diagndsticos diferenciais numa crianga
com esta clinica, e por este motivo foi efectuado o mielograma
que viria a mostrar a presenca de células de Gaucher. No en-
tanto, embora o aspecto histolégico dos macréfagos seja carac-
teristico desta doenca e possa ser um alerta de diagndstico, a
presencga destas celulas ndo é um marcador especifico impres-
cindivel ao diagndstico.

A forma de apresentagdo nesta crianga permite a classifica-
¢ao em doenga de Gaucher tipo |. Estao descritos outros 2 tipos
de doenga de Gaucher, o tipo Il e o tipo Ill estes com doenga
neuroldgica concomitante.

O tratamento enzimatico de substituicdo, que consiste no for-
necimento por via endovenosa da enzima deficitaria, é o indica-
do para a forma tipo | em idade pediatrica.

Apo6s o diagndstico é sempre importante fazer aconselha-
mento genético a familia e informar sobre a possibilidade de um
diagndstico prenatal.

Nascer e Crescer 2014; 23(4): 225-226
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RESUMO

Os autores descrevem o caso clinico de uma crianga de 8
anos de idade observada por dor referida a coxa esquerda com
despertar durante o sono e claudicagédo da marcha. A palpagao
abdominal evidenciou hepato-esplenomegalia.

Analiticamente: anemia normocromica e normocitica, trom-
bocitopenia e velocidade de sedimentagdo aumentada. A radio-
grafia da anca foi normal e a ecografia abdominal confirmou a
hepatoesplenomegalia. O mielograma revelou a presenca de
neutrofilos grandes, com aspecto mesenquimatoso, nicleo des-
viado e citoplasma enrugado. A RMN dssea mostrou uma ne-
crose asséptica da cabega do femur esquerdo. O doseamento
da glucocerebrosidase em leucécitos permitiu o diagnostico de
Doenca de Gaucher.

ABSTRACT

The authors present the clinical case of an eight-year old girl
presenting pain in the left thigh that awoke her and claudication.
The abdominal palpation evidenced hepatoesplenomegaly.
Analytically: ~ normocromica and  normocitica  anemia,
thrombocytopenia and increased sedimentation rate. The coxo
femoral joint x-ray was normal and the abdominal ultrasound
confirmed the hepatoesplenomegaly. Bone marrow examination
revealed the presence of great neutrophils with mesenchymal
aspect, deviated nucleus and wrinkled cytoplasm. Magnetic
resonance imaging of the hip showed an aseptic necrosis of the
head of left femur. The measurement of glucocerebrosidase
activity in peripheral blood leukocytes confirmed Gaucher
disease.
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