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Bebé mole- 2 casos, 2 causas

CASO CLINICO 1

COLABORACAO Sofia Moeda
Dra. Fernanda Melo

Dr. Hugo Cavaco

Dra. Sara Noéme Prado

Interna Formacgao Especifica Pediatria Médica

Hospital Beatriz Angelo



HOSPITAL

I- BEATRIZ .
ANGELO Caso Clinico

I lIdentificacao
BB, sexo feminino

DN: 25/02/2017

I Antecedentes Familiares
Mae: 22 anos, saudavel
Pai: saudavel

N3ao consanguineos

Bisavd materna varios AVC. Sem outras doencas heredo-familiares.




HOSPITAL
BEATRIZ
ANGELO

Caso Clinico

I Antecedentes Pessoais

Gestacado vigiada, sem intercorréncias.

I Serologias: imune a rubeola; AgHBs, anticorpos anti-toxoplasma, anti-treponema e
VIH 1+2 negativos.

I VIH, AgHBs, VDRL negativos.
I Ecografia normais — RCF (P3).

Auséncia de habitos maternos toxicofilicos e medicamentosos

M3ae ARh+; 10 0010

Parto as 37 semanas + 5 dias, cesariana por apresentacdo pélvica, no HBA.
Sem risco infeccioso, IA 9/10/10, sem necessidade de reanimac¢do neonatal.
P: 2265g (P3-10); Comp: 43,5cm (P3); PC: 32,3cm (P10-50).

I Restricao do crescimento fetal

I Leve para a idade gestacional

I Baixo peso ao nascer



HOSPITAL

I- BEATRIZ .
ANGELO Caso Clinico

D1 de Auséncia do reflexo de sucgao

vida Hipotonia axial




HOSPITAL

|- BEATRIZ _ o
ANGELO 1) RN com hipotonia axial — Qual a abordagem?

1. Nada. E a adaptacdo normal a vida extra-uterina

2. E urgente fazer puncdo lombar para excluir meningite
3. Internamento para vigilancia e investigacdo etioldgica
4. E resultado da restricio do crescimento fetal

5. Tem de ser transferido para um Hospital mais diferenciado
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2) Que exames complementares de diagndstico pedir
nesta fase?

1.

Investigacao laboratorial inicial para excluir doenca sistémica

Colheita imediata de rastreio de doencas metabdlicas

Ressonancia magnética cranio-encefalica

Electromiografia

1+3
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|- BEATRIZ i i : : o e o ..
ANGELO | Hipotonia no RN — Algoritmo de orienta¢ao diagndstica

— Exames culturais {(sangue, urina, LCR), hemograma, PCR, glicémia,

-

e S AST, ALT, ureiq, creatinina, ionograma, calcio, fosforo, magnesio,
~ Histéria clinica gasimetria com lactato, TSH, T4 livre, urina II.
" Exame fisico Pesquisa de téxicos na urina
. > ' Ecocardiograma
o Serologias TORCH
Virdria CMV

.

Cavusa central Cavusa Periférica

In: Consenso Clinico “Recém-Nascido Hipotdnico — Algoritmo de Orientacdo Diagndstica” 2013. Seccao de Neonatologia SPP
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I- BEATRIZ .
ANGELO Caso Clinico

D1 de Auséncia do reflexo de sucgao

. . . . UCEN
vida Hipotonia axial

I Torricefalia. Microftalmia. Retrognatismo.

I Facies peculiar, alongado, labios finos, boca em tenda, mimica
facial mantida.

I Palato ogival. Sem succao eficaz.

I Hipotonia axial. ROTs mantidos e simétricos. Sem fasciculagdes.

I Hiperextensao do joelho direito e Ortolani positivo a esquerda.




HOSPITAL

BEATRIZ ..
|- ANGELO | 3) Hipotonia com provavel causa central ou periférica?

1. Hipotonia central
2. Hipotonia periférica

3. Dados insuficientes
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ANGELO Etiologia de hipotonia no RN

|RN hipoténico |
Aty

Nivelde consciéncia Atento e bom contacto

diminuido _ N
-~ Hipomobilidade
Convulsoes ; , .
Atingimentosimetricoe
Predominio axial> / global
- téria clinica
For¢ca mantida Fraqueza muscular
Hi flexia tendi me fisico
Iperreliexia iendinosa \ Hipo ou Arreflexia
Reflexos primitivos anémalos >
Diticuldades alimentarésrespiratérias

< Dismorfias (sindromatical > Artrogripose

Apneias Fasciculagdes da lingua

Facies miopatico

Causa Periférica

In: Consenso Clinico “Recém-Nascido Hipotdnico — Algoritmo de Orientacdo Diagndstica” 2013. Seccao de Neonatologia SPP
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Etiologia de hipotonia no RN

Etiologia Central (60-80%)

Etiologia Periférica (20-40%)

Encefalopatia hipoxico-isquémica

Hemorragias intracranianas

Malformagdes do SNC

Causas infecciosas (meningite, encefalite, TORCH)

Cromossomopatias (Trissomia 21, Trissomia 18)

Doencas génicas (S. Prader-Willi, S. Lowe)

Doencas Metabolicas (D. Peroxissomas, D. Pompe,
CDG,D. Mitocondriais, S. Smith-Lemli-Opitz)

Endocrinopatias (hipotiroidismo)

Toxicos ou agentes teratogénicos

Traumatismo medular

Neurdénio motor

Atrofia muscular espinhal tipo |

Nervo periférico
Neuropatias hereditarias (Déjerine-Sottas,

neuropatia desmielinizante congénita)

Placa neuro-muscular
Miastenia neonatal (transitéria)
Sindromes miasténicos congénitos

Intoxicagdo por magnésio

Musculo
Distrofia miotdnica congénita
Distrofias musculares congénitas

Miopatias congénitas

In: Consenso Clinico “Recém-Nascido Hipotdn
de Orientacdo Diagndstica” 2013. Seccdo de Ne

co — Algoritmo
onatologia SPP
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I- BEATRIZ .
ANGELO Caso Clinico

D1 de Auséncia do reflexo de sucgao

. . . . UCEN
vida Hipotonia axial

I Torricefalia. Microftalmia. Retrognatismo.

I Facies peculiar, alongado, labios finos, boca em tenda, mimica facial mantida.
I Palato ogival. Sem succ¢ao eficaz.

I Hipotonia axial. ROTs mantidos e simétricos. Sem fasciculacdes.

I Hiperextensao do joelho direito e Ortolani positivo a esquerda.

Cavusa central
EcoTF/TC/RM Caridtipo/ Genética melecular
Traumatismo Cromassomopatios
Encefalopatia hipéxico- Doencas génicas

isquemica
Hemorragio SNC

Disgenesia cerebral
Atraiso da mislinizacdo In: Consenso Clinico “Recém-Nascido Hipotdnico — Algoritmo

de Orientacdo Diagndstica” 2013. Seccdo de Neonatologia SPP
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I- BEATRIZ .
ANGELO Caso Clinico

I Investigacao complementar

Ecografia transfontanelar : sem alteracoes.

Ecografia abdominal: sem outras malformacoes.

Aldolase 8 UI/L (N).

Estudo genético compativel com S. Prader-Willi.
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I- BEATRIZ .
ANGELO Caso Clinico

I Evolugao
Eupneico em AA
HD estavel, sem sopros
Sépsis tardia (flebite MIE; vancomicina e cefotaxime 5D)
Hematoldgico, hidroelectrolitico e metabdlico estaveis
Dificuldade alimentar por auséncia succao - Autonomia alimentar D29
I Refluxo gastro-esofagico

Displasia do desenvolvimento da anca (Pavlik)

Seguimento multidisciplinar

I Consultas de Neonatologia, Neuropediatria, Desenvolvimento, MFR, Ortopedia,
ORL, Endocrinologia, Genética
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|- BEATRIZ ) .
ANGELO Sindrome de Prader-Willi (S. Prader-Willi-Labhart)

I Patogénese: auséncia de expressao do gene paterno na regiao critica do
cromossoma 15g11.2-13 (auséncia do gene materno = S. Angelman)

| 65-75% por delecgao

Causa mais comum de obesidade sindromica
I Manifestagoes clinicas:

Pré-natal: diminuicdao da actividade fetal, polihidramnios, apresentacao pélvica,
alteracdes do posicionamento dos membros

Neonatal: hipotonia, dificuldade alimentar (diminuicao do reflexo de succao), choro
pouco vigoroso, hipoplasia genital, hipopigmentacao cutanea

Infancia/ adolescéncia: atraso desenvolvimento psicomotor, hiperfagia (++obesidade),
baixa estatura, défice de GH, hipogonadismo, alteracdes do comportamento

I Diagndstico: suspeita = fendtipo caracteristico

confirmacdo = estudo genético (diagndstico e risco de recorréncia em gravidez futura)
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Bebé mole- 2 casos, 2 causas

CASO CLINICO 2

COLABORACAO Sofia Moeda
Dra. Fernanda Melo

Dr. Hugo Cavaco

Dra. Sara Noéme Prado

Interna Formacgao Especifica Pediatria Médica

Hospital Beatriz Angelo
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I- BEATRIZ .
ANGELO Caso Clinico

I lIdentificacao
GS, sexo masculino

DN: 25/06/2015

I Antecedentes Familiares
Mae 28 anos, BRh+; GIIPI, anemia das células falciformes

Pais ndo consanguineos

Restantes antecedentes irrelevantes
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I- BEATRIZ .
ANGELO Caso Clinico

I Antecedentes Pessoais

Gestacao vigiada, sem intercorréncias.

I Serologias: imune para rubéola e toxoplasmose; AgHBs, anticorpos anti-treponema,
VHC e VIH 1+2 negativos.

I Ecografia normais.
Parto eutdcico as 35 semanas + 6 dias, no HBA.

Risco infeccioso: Mae subfebril (37,69C) intraparto com parametros de
infeccao negativos, sem profilaxia intraparto para SGB (positivo).

A 8/9/9, sem necessidade de reanimac¢do neonatal.

P: 2720g (P50-90); Comp: 50,5cm (P90-97); PC: 33cm (P50-90).
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I- BEATRIZ .
ANGELO Caso Clinico

1h de vida UCEN: hipotonia mantida e sinais de dificuldade respiratéria

Esforco respiratdrio pouco eficaz, com hipoventilagao e hipercapnia; CPAPn com FiO2 21%
Hemodinamicamente estavel
Risco infeccioso

Neurologico:

I Succao presente, mas sem autonomia alimentar.

I Periodos de abertura ocular espontanea ao colo dos pais.
I Despertar/reactividade pobre, ndo fixa e ndo segue.

I Hipotonia axial e dos membros superiores significativa.
I Choro e tosse presentes, mas pouco vigorosos.

I Mimica facial presente, mas pobre.

I Reflexos osteo-tendinosos nao obteniveis.
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BEATRIZ ..
|- ANGELO | 4) Hipotonia com provavel causa central ou periférica?

1. Hipotonia central
2. Hipotonia periférica

3. Dados insuficientes
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1. Hipotonia central
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|- BEATRIZ ] ] . ,
ANGELO Etiologia de hipotonia no RN

- <Hipomobilidade —
Convulsoes

Predomini al tingimento simetrico e
redominio axia
Forca mantida ﬁrl; clinica

obal
Fraqueza muscul
. : . E ame fisico
Hiperreflexia tendinosa Hipo ou Arreflexia>

Reflexos primitivos andmalos
Dificuldades ﬂllmenm

ivelde COHSC'E"C":') Atento e bom contacto
invido ? \

Dismarfias [sindroméatical Artrogripose
Apneias Fasciculagdes dua lingua
@Tss miopc’:’ri@

Causa Periférica

Cavusa central

In: Consenso Clinico “Recém-Nascido Hipotdnico — Algoritmo de Orientacdo Diagndstica” 2013. Seccao de Neonatologia SPP




AL, 5) Hipotonia periférica no RN
|- ANGELO | - Qual a hipdtese de diagndstico mais provavel?
1. Doencas do corno anterior da medula
2. Neuropatias
3. Miopatias
4. Doengas da jun¢do neuromuscular

5. Dados insuficientes
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ANGELO | Hipotonia no RN — Algoritmo de orienta¢ao diagndstica

HIPOTONIA
Alteragao da consciencia, convulsoes Hipotonia generalizada
Dismorfismos craniofaciais Fraqueza muscular
Hipotonia de predominio axial Hipo ou arreflexia
Forca muscular e ROT N Atrofia muscular
Hipotonia Hipotonia
central periférica

tatica

[ ) Paresia de Paresia de " Parésiade ) [ Parésiade
Es Progressiva predominio predominio predominio predominio
—r proximal distal proximal e dos proximal
musculos da

Fasciculagdes Atrofia distal Paresia

Sindromes faci
EHI genéticas Doenca Arreflexia Arreflexia {ace {facies oculomotora

; metabdlica miopética) Ptose palpebral
romossomopatias | |
ROT N
\ %’_ J L RE}TN y

Doencas do corno
anterior da MNeuropatias ‘

medula

Doengas da juncao
neuromuscular

In: Neonatologia Manual Pratico, UCIN Hospital de Sdo Francisco Xavier, 2012
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ANGELO | Hipotonia no RN — Algoritmo de orienta¢ao diagndstica

-Exames culturais, hemograma, PCR,
gasimetria com lactato, glicemia, AST, ALT, P e——
ureia, creatinina, ionograma, calcio,
magneésio, T5H, T4 livre, pesquisa de téxicos
e corpos cetdnicos na urina

-Serologias maternas do grupo TORCHS
-Rastreio alargado de doengas metabdlicas
-Ecografia cerebral

( A A | HIPOTONIA

-Radiografia de térax - m—
\_ vy { Hipotonia central ’ H'p?t,olma
periférica
— e
RIMN-CE Dismorfismos En-.r-.::ol-.r.im'entlo Enzimas musculares (CK)
Malformagdes em multissistémico Genética molecular
outros orgdos Hipotonia com evolugio Biopsia muscular
| ’ progressiva Provas terapéuticas
r ~ | EMG
Excluir
Cromosso pa:tias Rastreio de doencas
Doencas genéticas hereditarias do
b | ’ metabolismo
Carigtipo *
FISH P ~ —
Consulta de Sangue Urina S"}E'IS de .
Genética Aménia, acido drico, Combur ®teste (avaliar encela opatia |
lactato, piruvato, CAA, também cor e odor], ) .
carnitina total e livre, CAA, CAD, LCR
acilcarnitina mucopolissacaridos,
oligossacaridos, CAA, lactato,
L carnitina )\ piruvato |

In: Neonatologia Manual Pratico, UCIN Hospital de Sdo Francisco Xavier, 2012
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I Investigacao complementar
Parametros de infeccao negativos.
Creatina Quinase (CK) D1: 209 UI/L (N)
Rastreio metabdlico neonatal alargado D6: sem alteracdes

Alfa-glucosidase e beta galactosidase normais; aldolase normal
Observacao por oftalmologia normal

Ecografias trans-fontanelares seriadas sem alteragdes.

RM-CE D5: sem alteracoes

I Sem sinais de hemorragia intra-craniana, lesdo vascular isquémica, edema vasogénico, lesdes
infiltrativas, ou malformacdes de desenvolvimento cortical.

I Normal padrao de sulcagao, giracdao do encéfalico e mielinizacao.

I Permeabilidade conservada dos principais eixos arteriais e venosos intra-cranianos.
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I- BEATRIZ .
ANGELO Caso Clinico

I Evolucao

Respiratorio: Esforco respiratério pouco eficaz (hipoventilacdo e hipercapnia).
Necessidade de ventilacdo nao invasiva desde D1 de vida (CPAPn com FiO2 21%) .
Tolera periodos curtos (1-2h) em respiracdo espontanea com oxigenoterapia
suplementar por 6culos nasais.

Cardiovascular: Sempre hemodinamicamente estavel.

I Ecocardiograma D2: FOP + PCA pequeno; D16: sem alteracdes estruturais.
Infeccioso: Risco infeccioso; Sépsis tardia a MSSA D11; Sem CVC.

Hematolégico: Na admissdo Hb 13.5 g/dL, Plaquetas 317 x109/L. Valor minimo de Hb
em D19 (8.4g/dL). Suplementacdo oral com ferro. 2 Anemia multifactorial
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I- BEATRIZ .
ANGELO Caso Clinico

I Evolucao

Hidroelectrolitico e Metabdlico: Sem alteracoes.
Nutricdo: Leite AR/espessante LM, sem autonomia alimentar.

Neurologico (1 més):

I Situagao clinica estacionaria.

I Ventilagao nao invasiva (nCPAP).

I Succdo presente, com mais vigor, mas sem autonomia alimentar.
I Periodos de abertura ocular espontanea ao colo dos pais.

I Mantém despertar/ reactividade pobre, ndo fixa e ndo segue.

I Mantém hipotonia axial e dos membros superiores significativa.
I Choro e tosse presentes, mas pouco vigorosos.

I Mimica facial presente, mas pobre.

I Reflexos osteo-tendinosos nao obteniveis.
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ANGELO Caso Clinico — Evolucao (HSM)

I Electromiografia (1 més)

compativel com Miopatia (Distrofia muscular).

I Bidpsia muscular (2 meses)

alteracOes miopaticas sugestivas de uma miopatia congénita,
provavelmente uma miopatia miotubular/ centronuclear

I Estudo genético

Miopatia miotubular/ centronuclear (défice de miotubularina |):
cromossomopatia ligado ao X (Hemizigotia para mutacao
c.1262G>A do tipo missense (p.Arg421 Gln) no gene MTM1).
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|- BEATRIZ o .
ANGELO Caso Clinico — Evolucao (HSM)

I 5 meses = alta para o domicilio

Insuficiéncia respiratodria global cronica; Traqueobronqueomalacia; Ventilagao nao
invasiva crénica por tragueostomia (ventilador portatil)

I Repetidas infeccdes respiratérias altas com sucessivos internamentos
Avaliacao cardiaca (ECG e Ecocardiograma) seriada sem alteracdes
Anemia Multifactorial

Alimentacao por SNG

Sem medicacao habitual

Seguimento multidisciplinar

I Consultas de Pneumologia, Neuropediatria, Desenvolvimento, MFR/ Terapia da Fala, ORL,
Oftalmologia, Genética

I UMAD (Unidade mdvel de apoio domicilidrio do HSM)
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ANGELO | Miopatia miotubular/centronuclear

I Patogénese: alteracdes congénitas do desenvolvimento do musculo

# miopatia metabdlica, que resulta de alteracdes na producao energética

I Apresentacgao clinica

Mais frequente e mais grave — ligada ao X; sexo masculino

I Hipotonia marcada, fraqueza muscular, insuficiéncia respiratéria, facies miopatico, dificuldade
alimentar, ambiguidade sexual , habitualmente nao progressiva

I DPN: polihidramnios, diminuicao movimentos fetais

I Sobrevida 1 ano: 64% (80% dependentes de ventilador)

Menos frequente; ambos os sexos — autossdmico dominante ou recessivo

I Hipotonia e fragueza muscular ligeiras, oftalmoparésia, habitualmente progressiva e
diagndstico for a do periodo neonatal

I Diagndstico

CK normal (ou elevada) = Electromiografia = Biopsia muscular (confirma)
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BEATRIZ
|l ZRGES | Take Home-Messages

I A hipotonia do RN engloba um numero muito elevado de doencas
neuroldgicas centrais, periféricas ou mistas.

Histdria clinica e o exame objectivo sao essenciais, fornecendo pistas para
uma avaliacao orientada.

I O seguimento e investigacao destas criancas devera ser multidisciplinar.

I Devera ser oferecido aconselhamento genético a familia.
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