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Diagnostico E Acompanhamento - Sindrome De Rohhad Uma Doenca Extremamente Rara E
Potencia mente Fatal
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A sindrome de ROHHAD ¢é uma doenca muito rara com cerca de 100 casos descritos na
literatura. Cuja etiologia permanece desconhecida. O acrdnimo refere-se a obesidade hiperfagica
e rapidamente progressiva, disfuncdo hipotalamica, hipoventilagdo central e desregulacdo
autonémica. Ha também associagdo com tumores da crista neura, chamada de
ROHHADNETACAO, feminino, 5 anos 11 meses, encaminhada por obesidade grave. Nascida a
termo com peso e comprimento adequados. Primeira filha de pais ndo consanguineos, higidos e
eutroficos. Desenvolvimento neuropsicomotor adequado. A partir dos 3 anos evoluiu subitamente
com ganho excessivo de peso associado a hiperfagia intensa, gibosidade, face arredondada e
estrias abdominais. Concomitante iniciou agitacdo e roncos durante o sono. A partir dos 5 anos
iniciou dificuldade de locomocdo. Evoluindo com diagnéstico de hipotirecidismo e inicio de
guedas de saturacdo durante 0 sono aos 6 anos, necessitando de BIPAP no periodo da noite.
Ainda aos 6 anos foi detectada uma massa paravertebral a nivel de T8 na tomografia de abdome,
gue resultou como ganglioneuroblastoma, realizada exérese cirlrgica. Concomitantemente
realizado diagnostico de diabetes insipidus. Aos 10 anos diagnostico de DM-2
insulinodependente. Aos 11 anos iniciou puberdade. Paciente tem histérico de internagdes
frequentes devido causas pulmonares, disturbios hidroeletroliticos e hipotermia. Realizado
sequenciamento do gene PHOX2B: negativo - diagnostico diferencial com Sindrome de Ondine
(Hipoventilagdo Central Congénita com mutacdo no gene PHOX2B) A raridade da doenga, com
poucos relatos na literatura e a ausencia de teste genetico espacifico pode atrasar o diagnostico e
o inicio do tratamentoSindrome de ROHHAD se apresenta na primeira infancia com um ganho
rapido e dramético de peso, mas ndo de altura, seguido por disturbios endocrinolégicos e
hipoventilacdo central. A etiologia da ROHHAD néo é clara. Os genes HTR1A, OTP e PACAP
sdo apontados como genes candidatos por fazerem parte do desenvolvimento embrioldgico dos
sistemas hipotalamico, autdbnomo e/ou neuroenddcrino além de exercerem funcdes no sistema
respiratorio, metabdlico e regulagdo térmica, eventos desregulados na ROHHAD. O
sequenciamento clinico do exoma ndo é um teste diagnéstico Util, pois ainda ndo ha
conhecimento sobre mutacfes especificas, sendo assim, o diagndstico é clinico. Diagnostico
diferencial: Sindrome de Ondine (Hipoventilacdo Centra Congénita) - mutacdo no gene
PHOX2B. Investigacbes sdo direcionadas para a pesguisa de tumor subjacente, imagem e
avaliacdo do perfil hormona e metabdlico. Conclui-se que o prognostico dessas criancas é
diretamente proporcional a precocidade do diagnostico. Os pacientes com ROHHAD podem
evoluir com hipoventilagao grave sendo importante o diagnostico diferencial nas obesidades
sindrémicas. O manejo inclui suporte ventilatério nos casos de apneia grave, resseccao tumoral se
necessario, cuidados de suporte e manejo das comorbidades.
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