Titulo:

Autores:

Resumo:

.

- T oo

390 Congressu
Brasileiro

CBP de Pediatria

DE 09 412 DE QUTUBRD - PORTO ALEGRE/RS

Vamos construir o pediatra do futuro

Trabalhos Cientificos

Sindromes Genéticas Do Supercrescimento Segmentar: Relato De Casos

BRUNA LUIZA GUERRER (HC-UFPR), ANA KAROLINA FERREIRA GONCALVES
ROMANO (HC-UFPR), IZABELLA RODRIGUES REIS GOMES (HC-UFPR), KERSTIN
TANIGUCHI ABAGGE (HC-UFPR), RENATA ROBL IMOTO (HC-UFPR)

INTRODUCAO As sindromes de supercrescimento sdo um grupo heterogéneo de distirbios
raros caracterizados por crescimento excessivo generalizado ou segmentar, comumente associado
a0 acometimento de outros 6rgdos e sSistemas. Entretanto, a sobreposicdo clinica das
manifestacBes muitas vezes dificultam a categorizagio diagnéstica DESCRICAO DO CASO
Primeiro caso: menino, 19 anos, hemi-hipertrofia de perna a direita associado a malformacéo
vascular complexa, mancha vinho do porto, hamartoma pés-traumatico e escoliose. Segundo
caso: menino, oito anos, com hemi-hipertrofia de membro inferior direito associado a cutis
marmorata telangiectasica congénita, mancha vinho do porto, hipercromia seguindo linhas de
Blaschko e linfangioma circunscrito em abdome. Ambos com manifestagGes desde o nascimento,
auséncia de comprometimento neurolégico e mantendo seguimento clinico com aparente
estabilizacdo das manifestacBes. Foram classificados como supercrescimento através dos critérios
PROS. DISCUSSAO A regulago fetal e pds-natal do crescimento é um complexo processo que
envolve vérios fatores, incluindo genéticos e epigenéticos, enddcrinos e metabdlicos. Entre as
vérias condic¢des que mostram supercrescimento segmentar (SS), a de etiologia genética refere-se
a uma condicdo ndo mediada por hormoénios que pode acompanhar o aumento da altura,
perimetro cefaico, retardo mental ou dismorfismos fisicos. A etiologia decorre de alteracdes da
proliferacdo celular ou regulag@o da expressdo génica. Avangos na Ultima década permitiram a
identificacdo de defeitos moleculares em mosaico em pacientes com SS, no entanto, até 50 dos
pacientes permanecem sem identificacdo. Recentemente foi proposto um sistema de classificagéo
agrupada sob o termo “sindromes de supercrescimento relacionadas a PIK3CA™ ou PROS, que
inclui: sindrome de Beckwith-Wiedemann, CLOVES, Sindrome de Klippel-Trenaunay,
hiperplasia fibroadiposa e macrodactilia. O diagndstico clinico isolado é muitas vezes dificil dada
a substancial sobreposicéo de caracteristicas. CONCLUSAO O reconhecimento e a investigacéo
das causas do supercrescimento segmentar da infancia sdo importantes no manejo clinico e a
compreensdo da base molecular € importante para o diagndstico e manejo.

http://anais.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/39-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/0718-sindromes-geneti cas-do-supercresci mento-segmentar. pdf



