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Introducgdo: A atrofia muscular espinhal (AME) é uma condicdo genética caracterizada por fraqueza e atrofia
musculares, resultantes de degeneracao progressiva das células do corno anterior da medula espinal. Nosso
objetivo foi descrever as caracteristicas clinicas, a evolu¢do e o prognéstico de uma paciente com AME do tipo I.
Descricao do caso: Menina de 1 ano e 3 meses, segunda filha de um casal ndo consanguineo. Ela nasceu com 38
semanas de gestacao, de parto cesareo, pesando 3.595 gramas e com escores de Apgar de 9. Quanto ao desen-
volvimento neuropsicomotor, sustentou a cabega aos 7 meses, porém, nunca sentou. Ainda com 1 ano de idade,
teve episédio de pneumonia, passando por uma hospitaliza¢do. Apés ter recebido alta, ficou 20 dias em casa e
depois recomegou com novo episdédio de tosse produtiva, evoluindo para um quadro de pneumonia, necessitando
de nova hospitalizacdo em unidade de tratamento intensivo. A mae relata que a crianga apresentava perda de
forcanos bragos e nas pernas. Ea possuia hipotonia dos membros e arreflexia. A eletroneuromiografia evidenciou
grave disfun¢do difusa dos neurdnios motores. A anélise molecular do gene SMN revelou uma dele¢do no éxon
8, 0 que foi compativel com o diagnéstico de AME do tipo |. A paciente evoluiu com piora do quadro respiratério,
necessitando ser colocada em ventilagao mecanica. Discussao: Pacientes com AME do tipo |, também conhecida
como doenca de Werdnig-Hoffmann, ndo sao capazes de sentar sem suporte, tal como observado nesse caso.
Como a funcdo respiratoéria deteriora-se progressivamente, os individuos usualmente acabam necessitando de
cuidados intensivos. Conclusdo: A AME do tipo | é considerada uma doenca grave, de inicio ainda no periodo ne-
onatal, cuja evolucdo é progressiva devido a fraqueza muscular, o que leva a um prognéstico bastante pobre.
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Introducao: Os tumores adrenocorticais possuem dois picos de incidéncia, um nos primeiros cinco anos, e outro,
entre a quarta e a quinta décadas de vida. Nosso objetivo foi relatar os achados clinicos de um paciente com
dois anos de idade com diagnéstico de carcinoma de suprarrenal. Descricdo do caso: O paciente é filho Unico
de um casal sem casos semelhantes na familia. Ele nasceu de parto normal, a termo, pesando 4.150 g e com
escore de Apgar 10 no quinto minuto. Logo ap6s o seu nascimento, ficou por 5 dias na unidade de tratamento
intensivo neonatal por quadro de disfunc¢do respiratéria. Com 1 ano e 3 meses de idade, o paciente comecou a
apresentaraumento do tamanho do pénis.Com 1ano e 7 meses, surgiram também pelos por todo o corpo e lesdes
pustulosas na face. Ele evoluiu com progressao dos sintomas, além de prurido, altera¢dées do humor, regressao
da fala, alteracdo no tom de voz, diminuicdo da interacdo com outras criancas, diminuicdo do apetite, aumento
do peso e picos hipertensivos. A investigacao endocrinolégica constatou niveis elevados de testosterona e de
cortisol. O exame tomografico de abdome evidenciou a presen¢a de um tumor em glandula suprarrenal esquer-
da, cuja avaliacdao anatomopatolégica foi compativel com o diagnéstico de carcinoma da cortical da suprarrenal
(o paciente foi submetido a resseccdo da glandula). Ele estava em uso de captopril, propanolol, hidrocortisona
e clorpromazina. Discussao: A suspeita diagndstica de tumores adrenocorticais usualmente ocorre devido aos
sinais e sintomas decorrentes da producao excessiva de androgénios, com quadro de viriliza¢do. Pode também
haver excesso de cortisol, levando & sindrome de Cushing, como observado em nosso paciente. Conclusdo:
Tumores adrenocorticais deveriam ser lembrados em casos de criancas apresentando quadros de virilizacao
associados a sindrome de Cushing.




