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AF Mae de 36 anos, |10 0.0.0.0, 0 Rh+, saudavel. Pai saudavel.

Gest Gestacao vigiada, serologias bem. Ecografias 1° e 2° trimestre sem alteracoes.

Primeiros movimentos fetais as 28 semanas; movimentos fetais subsequentes diminuidos.
Hidramnios progressivo.

Pré-ecclampsia. CST electiva as 37 semanas ap0s maturacao pulmonar completa.

RN Sexo masculino, PN 23759 (P10), Comp. 49cm (P50-90), PC 36¢cm (P97).
Apgar 5/7/7, necessidade reanimacéo e entubacao na sala de partos.

UCIN Necessidade de ventilagdo invasiva.
Hemodinamicamente estavel.
Pouco reactivo. Hipotonia. Dismorfias.
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Cefalohematoma parieto-occipital.
Facies peculiar, retrognatismo, pav auriculares baixamente implantados.

Hipotonia central e periférica.
Movimentos contragravidade distais. Mimica facial pobre.

! __——"" Reflexos fracos.

Sem convulsodes clinicas.

Dedos longos, baixa implantacao 1° dedo.
Artrogripose multipla.
Instabilidade da anca.

Criptorquidia bilateral.
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Que hipotese diagndstica colocaria?

Doenca do tecido conjuntivo (ex: Ehlers-Danlos)
Doenca neuromuscular / metabdlica

Mielopatia hipoxico-isquémica ou traumatica
Sépsis

Sindrome de Prader-Willi
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Que hipotese diagndstica colocaria?

Doenca do tecido conjuntivo (ex: Ehlers-Danlos)
Doenca neuromuscular / metabdlica
Mielopatia hipoxico-isquémica ou traumatica
Sépsis

Sindrome de Prader-Willi
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Cefalohematoma parieto-occipital.

Facies peculiar, retrognatismo, pav auriculares baixamente implantados.
Geneética: ndo sugestivo de sindrome especifica.

RM (D3-D6): hematoma subdural estavel, alargamento espaco SA.

Hipotonia central e periférica.

Movimentos contragravidade distais. Mimica facial pobre.
Reflexos fracos.

Sem convulsdes clinicas; EEG sem act paroxistica.

Necessidade mantida de ventilacao invasiva.
Amonia, Lactato, ionograma, CK, PCR — normais.
Investigacdo metabdlica negativa.

Dedos longos, baixa implantacao 1° dedo.
Artrogripose multipla.
Instabilidade da anca; Eco: | cob acetabular (imaturidade?)

Criptorquidia bilateral.

Ecografia abdominal e renal: sem alteragdes.
(imagem intrahepatica de provavel origem iaterogénica)



A

CENTRO HOSPITALAR fosPITAL DE
LISBOA NORTE, EPF ‘ SANTAMARIA

CENTRO
ACADEMICO
DE MEDICINA

8 H
%, \NAN
2 $
04 o w0

Doenca neuromuscular

Hipotonia generalizada e défice de forca importante.
Ventilado.

In-Utero: diminuicdo dos movimentos fetais e hidramnios.
Pode ser causa de artrogripose multipla.

Pode incluir dismorfias na apresentacéo clinica.

Sépsis
Parametros de infeccdo e culturas negativas.

Doencga metabdlica
Sem leséo significativa de outro érgéo/sistema.
Andlises e estudo metabdlico sem alteragdes.

Malformacdo SNC; Trauma SNC; Asfixia
Exames de imagem sem alteragdes significativas.
Quadro neuroldgico ndo evoluiu. Sem convulsoes.
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Evolucao Clinica

Tentativas de extubacao falhada em D24.
Ventilacao alta frequéncia desde D26.

n Pneumonia sem agente isolado em D26.

Hemodinamicamente estavel.

=l Anemia multifactorial com necessidade transfusdo em D4 e D24.
IS Sem alteracdes hidroelectroliticas significativas.

Alimentacao entérica via sonda desde D2, exclusiva desde D6.

Hipotonia mantida.
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Tentativas de extubacao falhada em D24.
Ventilacao alta frequéncia desde D26.

- Pneumonia sem agente isolado em D26.
- Hemodinamicamente estavel.
- Anemia multifactorial com necessidade transfusdao em D4 e D24.

- Sem alteracdes hidroelectroliticas significativas.

Alimentacado entérica via sonda desde D2, exclusiva desde D6. Mas...

AE total 8x50mL LM/LA ——> 25-50% EV ———— > Dieta zero

Depésitos desde D19 ———ee S Bolsou em D26

Domperidona D20 ———— 1 D27
Eritromicina D24 —— 1 D27

Abdomen sempre depressivel e dejeccdes mantidas.

- Hipotonia mantida.
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Que fazer perante a intolerancia alimentar?

Retomar alimentacao entérica, sob terapéutica com pré-cinéticos.
Retomar alimentac&o entérica, com formula extensamente hidrolisada.
Manter dieta zero e aguardar melhoria respiratoria / infecciosa.

Repetir ecografia abdominal.

Radiografia do abdomen em ortostatismo (ou tangencial).
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Que fazer perante a intolerancia alimentar?

Retomar alimentacao entérica, sob terapéutica com pré-cinéticos.
Retomar alimentacao entérica, com formula extensamente hidrolisada.
Manter dieta zero e aguardar melhoria respiratoria / infecciosa.
Repetir ecografia abdominal.

Radiografia do abdomen em ortostatismo (ou tangencial).
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Tentativas de extubacao falhada em D24.
Ventilacao alta frequéncia desde D26.

- Pneumonia sem agente isolado em D26.
- Hemodinamicamente estavel.
- Anemia multifactorial com necessidade transfusdao em D4 e D24.

- Sem alteracdes hidroelectroliticas significativas.

Alimentacado entérica via sonda desde D2, exclusiva desde D6. Mas...

AE total 8x50mL LM/LA —> 25-50% EV — > Dieta zero Eco (D32):

Depositos desde D19 - Bolsou em D26 Estenose

Domperidona D20 ——— 4 D27 hipertrofica
Eritromicina D24 ——— D27 do piloro

Abdomen sempre depressivel e dejec¢des mantidas. Operado em D35

- Hipotonia mantida.
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Doenca neuromuscular? Qual?
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Doenca neuromuscular

Hipotonia generalizada e défice de forca importante.
Ventilado.

In-Utero: diminuicdo dos movimentos fetais e hidramnios.
Pode ser causa de artrogripose multipla.

Pode incluir dismorfias na apresentacéo clinica.

Sépsis
Parametros de infeccdo e culturas negativas.

Doencga metabdlica
Sem leséo significativa de outro érgéo/sistema.
Andlises e estudo metabdlico sem alteragdes.

Malformacdo SNC; Trauma SNC; Asfixia
Exames de imagem sem alteragdes significativas.
Quadro neuroldgico ndo evoluiu. Sem convulsoes.
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Estudo Etidlogico ™

Que estudo realizar para a investigacao etiologica?

Array-CHG

Avaliacao seriada da CK
Electromiograma
Bidpsia muscular

Estudo do LCR
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Que estudo realizar para a investigacao etiologica?

Array-CHG

Avaliacao seriada da CK

Electromiograma

Biopsia muscular + Painel molecular de miopatias congénitas

Estudo do LCR

Miopatia miotubular ligada ao X
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Miopatia miotubular ligada ao X

H Trés tentativas de extubacao falhadas — D24, D40 e D63.
Traqueostomia em D104.

Infeccdes respiratorias -- D26, D71, D106 — com isolados
multirresistentes.

Operado a estenose hipertrofica do piloro em D35.
Colocada gastrostomia em D114
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Miopatia miotubular ligada ao X

Fogma mais severa. Mecanismo molecular desconhecido

80% com mutacao do gene MTM1 4 postatase intermediaria na sinalizagéo intracelular
Heterogeneidade alelica Sobrevivéncia miécito? Transporte intracelular?
Clinica

Hidramnios e diminuicdo movimentos fetais.
Hipotonia e défice de forga, oftalmoplegia.

A doenca per se nao traz sequelas neurologicas.
7,2% com estenose hipertrofica do piloro (n=55)
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Miopatia miotubular ligada ao X

Fogma mais severa. Mecanismo molecular desconhecido

80% com mutacao do gene MTM1 4 postatase intermediaria na sinalizagéo intracelular
Heterogeneidade alelica Sobrevivéncia miécito? Transporte intracelular?
Clinica Dismorfias tipicas

Hidramnios e diminuicdo movimentos fetais. 1 PC, sem necessariamente hidrocefalia

Hipotonia e défice de forca, oftalmoplegia. Facies: miopatica’, aglicocetalia
Dedos longos

A doenca per se nao trqz Sequglas neurolégicas. Desenvolvimento estatural normal ou >P90
7,2% com estenose hlpertroflca do pllOfO (n:55) Criptorquidia / hipospadias (deleccao alargada)
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Miopatia miotubular ligada ao X

Fogma mais severa. Mecanismo molecular desconhecido

80% com mutacao do gene MTM1 4 postatase intermediaria na sinalizagéo intracelular
Heterogeneidade alelica Sobrevivéncia miécito? Transporte intracelular?
Clinica Dismorfias tipicas

Hidramnios e diminuicdo movimentos fetais. 1 PC, sem necessariamente hidrocefalia

Hipotonia e défice de forca, oftalmoplegia. Facies: miopatica’, aglicocetalia
Dedos longos

A doenca per se nao trqz Seq,uglas neurolégicas. Desenvolvimento estatural normal ou >P90
7,2% com estenose hlpertroflca do plloro (n:55) Criptorquidia / hipospadias (deleccao alargada)

Prognadstico

14% mortalidade neonatal
64% sobrevivem mais de 12 meses
...80% ventilador-dependentes aos 12 meses.
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