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Trabalhos Cientificos

M anifestacbes Clinicas E Endocrinol 6gicas De Pacientes Com Displasia Septo-Optica (Dso) Em
Centro De Referéncia Pediétrico - Rj.

Introduc&o: A Displasia Septo-Optica (DSO) é uma patologia congénita rara (1/10.000),
caracterizada pela Triade Cléssica: Hipoplasia do Nervo Optico (HNO), disfuncao hipofisariae
malformacao dalinha média. Emboraincuravel, o diagndstico e o tratamento hormonal precoces
s80 cruciais para o prognostico. O estudo desta série de casos em um centro de referéncia auxilia
na compreensao da sua apresentacdo clinica.Objetivos: Descrever as manifestagdes clinicas e 0s
achados endocrinol 6gi cos dos pacientes que se enquadram no diagnéstico de DSO atendidos no
servico de endocrinologia pediatrica do IEDE.Metodologia: Estudo retrospectivo descritivo de
série de casos (n=6). Os pacientes foram selecionados por preencherem 8805,2 critérios da Triade
Cléassica. Foram analisados dados de prontuario, incluindo idade na primeira consulta, queixas
principais, achados de neuroimagem (RNM/TC de SNC) e perfil laboratorial para deficiéncias
hipofisarias (GH, ACTH, TSH, LH/FSH).Resultados: « Caracteristicas dos Pacientes: A idade
meédia de encaminhamento foi de 9,5 anos. A principal queixa (66,6%) foi baixa estatura,
confirmada em 83,3% dos casos. * Dados Gestacionais e Neonatais: Em 50% das gestacoes foi
relatada infeccdo do trato urinario e em 33,3% oligodramnia. M etade dos pacientes foi
diagnosticada como Pequeno para | dade Gestacional (PIG) ao nascer, e 33,3% apresentaram
hipoglicemia neonatal. « Manifestagdes Clinicas e de Imagem: A hipoplasiado nervo éptico foi a
manifestacdo oftalmol 6gica mais comum (66,6%), seguida de nistagmo (50%). Em exames de
neuroimagem, 100% dos pacientes apresentaram alteraces na hipdéfise, sendo a hipoplasiae
ectopia as mais frequentes. Alteracdes no septo pellcido e corpo caloso foram encontradas em
50% dos casos. ¢ Disturbios Endocrinos: Todos os 6 pacientes (100%) apresentaram deficiéncia
hormonal, e 66,6% tinham mais de uma deficiéncia hipofisaria. A deficiéncia de hormbnio do
crescimento (GH) foi amais prevalente (100% dos pacientes), seguida pela deficiénciade
horménio adrenocorticotréfico (ACTH) em 50% dos casos. Conclusdo: A DSO exige
acompanhamento especializado. Nosso estudo reforca que a Deficiéncia de GH € universal
(100% dos casos) e a hipoplasia hipofisaria o principal achado de imagem. O encaminhamento
tardio (média de 9,5 anos) € uma barreira critica que necessita de intervencdo. O inicio do
tratamento com GH proporcionou excelente resposta de crescimento. E vital capacitar a Atencéo
Priméria para a triagem e direcionamento precoce, visando 0 manejo multidisciplinar ideal e
melhor progndstico visual/neurol dgico.
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