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Introducado: Mucopolissacaridose tipo 1 (MPS -1) é um erro inato do meta-
bolismo, doenga autossémica recessiva, com mutagdo enzimatica que leva
a acumulo lisossomal do sulfato de dermatano (DS) e sulfato de heparano
(HS). Existem trés variantes de apresentacao,dependendo do grau de defi-
ciéncia enzimatica, sendo Hurler a mais grave, ocorrendo em 57 dos casos e
cursando com deficiéncia enzimética completa. Descri¢ao do caso: R.R.G., 1
ano, masculino. Interna em UTI neonatal por disfun¢do ventilatéria e sepse
precoce com 17 horas de vida, necessitando de VM. Apresenta quadros re-
petidos de sepse, necessitando uso de diversos esquemas antimicrobianos
ainda em periodo neonatal, além de dificuldade de extubagdo. Transferido
3 hospital tercidrio em Porto Alegre por dificuldade de manejo de via aérea
(permanéncia em VM, com 2 meses de vida). Realizada TC de térax, que
identificou traqueobroncomalacia, sendo entdo submetido a traqueosto-
mia, e mantido em ventilacao com BiPAP. Persiste apresentando multiplas
intercorréncias ventilatérias, com necessidade de antibioticoterapia, sem
resposta ao manejo de broncoespasmo. Com aproximadamente 8 meses de
vida,identificado hepatomegalia. Realizado exames deinvestiga¢do, incluindo
de erros inatos do metabolismo. Exames demonstraram aumento do nivel
de GAGs (glicosaminoglicanos) na urina, especificamente dermatan sulfato,
além de alteracdo em vértebra L1 em “bulging nose”, gerando cifose dorsal,
diagnosticando entdo mucopolissacaridose tipo 1. Comentarios: MPS-1 é
rara(incidéncia: 1/100.000), evolui com morbidade multissistémica - doenga
neurolégica progressiva, obstrucdo das vias aéreas superiores, deformida-
des esqueléticas e cardiomiopatias. Na forma grave, a apresentagdo ocorre
meses ap6s hascimento, principalmente com deformidades esqueléticas
e atraso de desenvolvimento neuropsicomotor. Tendo em vista a idade da
apresentacdo e a gravidade do caso descrito, provavelmente o mesmo se
enquadre na categoria Hurler. O prognéstico em tais casos é reservado, com
morte ocorrendo precocemente em decorréncia de complica¢bes cardiovas-
culares e respiratorias.
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Introdugao: Potassio é um elemento predominantemente do meio intrace-
lular. A hipocalemia é um dos principais distarbios eletroliticos em criangas
internadas em UTls, geralmente causada pordiminuicdo daingesta, aumento
de perdas (renais ou gastrointestinais) ou translocagdo do meio extracelular
para intracelular. Descri¢do do caso: A.F., 8 anos, feminina, procedente de
Viama3o, diagnosticada com paralisia cerebral e atraso do desenvolvimento
desde os 8 meses. Apresentou episddio de crise convulsiva, vomitos e re-
baixamento do sensério, motivo pelo qual foi transferida para UTIP. Iniciados
Aciclovir e Ceftriaxone por suspeita de Meningoencefalite e Biperideno, por
suspeita de extrapiramidalismo, pelo uso de metoclopramida na cidade de
origem. Em menos de 24h apresentou melhora significativa do sensério,
mantendo movimentos involuntarios balisticos, hipocalemia e hipertensao
arterial. Submetida a diversos exames laboratoriais e de imagem, sendo
descartada suspeita de hiperaldosteronismo primario, mas sem descartar
hiperaldosteronismo secundario. Iniciou reposicao de Potassio, bem como
espironolactonae Enalapril, mas manteve hipocalemiarefrataria. Pela historia
de paralisia cerebral sem fator causal, associada a hipocalemia refrataria,
suspeitou-se de mutagdo dos canais de calcio CACN1A. Trocado Enalapril
por Nimodipina, com bom controle pressérico e melhora progressiva da
hipocalemia e do estado neurolégico. Conclusao: Ao analisar o caso como
um todo, suspeitou-se de uma Mutacdo de canais de calcio CACN1A, descrita
como quadro neurolégico semelhante ao de paralisia cerebral associado
a hipertensdo arterial e hipocalemia refrataria ao tratamento. A mutagao
aumenta o tempo de abertura desses canais, provocando maior influxo
de célcio, estimulando a producao de aldosterona, que gera hipertensao
e hipocalemia. O tratamento de escolha é a Nimodipina e seu diagndstico
definitivo é por anlise de Exoma e pesquisa de mutagdo especifica, exames
n3do disponibilizados no SUS, o que prejudica o diagnéstico, bem como o
tratamento e possivel aconselhamento genético familiar.
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Introducdo: A hidronefrose fetal é a dilatagdo do sistema coletor renal que
ocorre em 1 das gestacdes. Até 48 dos casos tém remissdo espontanea
apo6sonascimento,dentre as causas que persistem, pode-se citar estenose
vesicoureteral (EVU), refluxo vesicoureteral (RVU) e valvula de uretra
posterior (VUP). Até 30 dos casos sdo bilaterais e, nesses casos, patologias
vesicais ou infravesicais devem ser suspeitadas. O diagnéstico pode ser
pré-natal, através de ultrassonografia (US) obstétrica ou pds-natal, com
US das vias urinérias. Caso clinico: H.G.B., 1a 5m, foi diagnosticado com
hidronefrose, pieloectasia e dilatagdo ureteral bilaterais na Gltima ultras-
sonografia gestacional de sua mae. Aos 15 dias, teve sua primeirainfecgdo
urinaria e foi realizado US de aparelho urinério, que constatou dilatacdo
do sistema coletor de ambos os rins e ureteres, levantando as hipéteses
de RVU ou EVU, que foram descartadas com ureterocistografia posterior. A
urografia excretora demonstrou acentuada ureterohidronefrose bilateral,
com ectasia e tortuosidade dos ureteres, especialmente no direito. Aos 5
meses, foirealizado procedimento cirdrgico para corre¢do daimplantacdo
dos ureteres e, ap6s procedimento cirdrgico, houve remissao consideravel
dahidronefrose direita,emboraorimesquerdo permanecesse hidronefré-
tico. Devido a novos episédios infecciosos, paciente foi encaminhado ao
nefrologista pediatrico, que solicitou US de aparelho urindriocom Doppler
colorido, que demonstrou achatamento das papilas renais, arredondamento
dos férnices e dilatacdo do ureter esquerdo ap6s aumento de volume na
bexiga e da capacidade vesical, com volume residual acima do esperado
ap6s micgoes. Também foirealizado ressonanciamagnética, cujos achados
excluiram obstrucdo e levantaram a possibilidade de VUP e de alteragdes
na musculatura vesical. Conclusdo: A US das vias urinarias é o exame
diagnéstico maisimportante para determinagao da causada hidronefrose.
Essa é eficientes na maioria dos casos. Infelizmente, H. G. B é excessao e
por isso serd realizada cistoscopia para melhor avaliagao.
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Introdugao: A avaliagao da colestase neonatal engloba uma variedade de diag-
nésticos diferenciais e entre esses, as malformagdes vasculares tém que ser
lembradas. Shunts portossistémico congénitos sao definidos como a presenca
de grandes shunts venosos ou hemangiomas relacionados a anormalidades
do desenvolvimento vascular, na auséncia de doenca hepatica priméria. Sao
classificados emintra e extra-hepaticos e se ndo diagnosticados, podem levar a
complicagdes duranteainfanciae navidaadulta. Descricdo do caso: RN atermo,
sexo masculino, peso ao nascimento de 2.750 g. Apresentou hipoglicemias e
colestase nos primeiros dias de vida. Ao exame fisico, apresentava hepato-
esplenomegalia. Nos exames laboratoriais: coagulopatia, hipoabuminemia
e aumento de transaminases. Sorologias para infec¢des congénitas do grupo
STORCH, triagem para erros inatos negativas, avaliagdo genética e endocrino-
légica normais. Na ecografia abdominal foi evidenciado presenca de shunts
vasculares intra-hepéticos, arterio-portais e porto-venosos, sendo os achados
confirmados na angiotomografia. Iniciado acido ursodesoxicélico. Alta ap6s 2
meses, com melhora progressiva e posterior normalizagao das bilirrubinas e
transaminases. Ecografia de controle apés 5 meses com resolugdo espontanea
das fistulas arteriovenosas, arterio-portais e porto-sistémicas. Comentarios:
Shunt congénito portossistémico é uma patologia pouco comum, mas uma
causa importante de colestase neonatal associada a complicagdes sistémicas.
Os pacientes podem evoluir com quadro de insuficiéncia hepatica grave ou se
apresentar assintomaticos, o que dificulta o diagnéstico precoce. Segundo a
literatura, a investigacao de shunt congénito deve fazer parte na avaliagao da
crianga com colestase neonatal, mas sua presenca ndo deve excluir a procura
por outras causas. A ecografia durante o pré-natal é um método efetivo para
o reconhecimento dos shunts. Shunts intra-hepaticos pequenos normalmente
desaparecem no primeiro ao segundo ano de vida. Shunts maiores e os extra-
hepaticos sao persistentes e tém maiores riscos de complicacdes. A suspeita
clinica é a principal ferramenta para se buscar o diagnéstico, prevenindo assim
suas complicagdes futuras.




