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Resumo: INTRODUCAOQ: Feocromocitomas(FEO) e paragangliomas(PGL) sdo neoplasias raras em
criancas, com incidéncia de 0,2-0,3 casog/milh&o. Morbi-mortalidade relaciona-se a producéo
excessiva de catecolaminas ou a malignidade, relatada em 12-56% dos casos pediéatricos,
acometendo até 72% dos individuos com mutacBes germinativas no gene SDHB (succinato
desidrogenase subunidade B). Apresentamos as caracteristicas clinicas e genético-moleculares de
7 casos de FEO/PGL na infancia/adolescéncia. METODOS: Os dados clinicos foram obtidos dos
prontuarios. As regides codantes dos genes SDHB, SDHC SDHD, VHL e MAX foram
sequenciadas. MLPA (multiplex ligation-dependent probe amplification) foi utilizada para
triagem de delegOes/inser¢cbes. RESULTADOS: Descrevemos 5 casos do sexo masculino (4
PGL/1FEO) e 2 do sexo feminino (1PGL/1Feo), com idade média de 11,8 anos. Hipertensdo
arterial e metanefrinas urinarias elevadas ocorreram em 6 dos 7 casos, TC ou RMN confirmaram
a localizacdo do tumor; MIBG-1123 mostrou-se Util na localizagéo e tratamento de metastases.
| dentificamos mutagbes em 5 casos (71.4%): no SDHB em 4 PGLs e no VHL em 1 FEO. Dentre
os carreadores de mutagdes no SDHB, 2 eram aparentemente esporadicos e 3 apresentaram
comportamento maligno (75%); uma menina (13 anos), faleceu por edema pulmonar agudo.
Entre os familiares, identificamos 6 portadores assintomaticos de mutacbes no SDHB (3 com
idade <12 anos), os quais seguem monitoridados clinicamente. DISCUSSAQ: Estudos genéticos
em FEO/PGLs pediétricos sdo recomendados; resultado positivo influencia o manegjo clinico dos
afetados e o aconselhamento dos familiares. Ampla variabilidade fenotipica € descrita, e
malignidade associa-se a mutagdes SDHB. A combinacédo de sequenciamento génico e MLPA é
adequada para diagnostico molecular em FEO/PGL.
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