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Resumo: Introducdo: A sindrome de Kocher Debré Semelaigne (KDS) apresenta-se como uma
consequéncia tardia do hipotireoidismo congénito associada a miopatia. Além desta, podem ser
encontradas complicagfes metabdlicas e secundérias dos sistemas. neuroldgico, cardiovascular,
endacrino e renal. Descricdo do caso: LVVS, sexo feminino, 8 meses e 18 dias, nascida de parto
normal, APGAR 9/10 apresenta-se com quadro de perda de peso, hiporexia, constipagcdo e
paidez. Mé&e refere sorologia positiva para HIV auséncia de testes de triagem neonatal da
paciente. Ao exame constatou-se hiporreatividade, hipotonia, atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor, baixa implantacdo de orelhas, presenca de epicanto e macroglossia, além de
bradicardia e sopro precordial sistolico 3+/4+. Os exames complementares demonstraram
diferentes alteragdes: TSH: 50,4, T4L: 0,86, Ca 11,4, CK: 2582, ao ECO TT: miocardiopatia
hipertréfica com disfuncdo ventricular direita leve associada a valvopatia mitral e derrame
pericardico além de uma USG renal com hidronefrose e nefrocalcinose leve bilateral. Também
foram observadas malformactes auditivas com alteracéo condutiva bilateral. Discussdo: A KDS
€ uma sindrome rara facilmente diagnosticada pelo teste do pezinho. A auséncia do hormonio
tireoidiano provoca inlmeras ateragdes desde 0 aparecimento de hérnia umbilical associada a
constipagdo até manifestagdbes como miocardiopatia, transtornos metabolicos e déficit
neurol6gico. O caso descrito exibe numerosas alteracfes, destoando dos trabal hos encontrados na
literatura, que em gera apresentam sinais e sintomas mais restritos. Durante o periodo de
internacdo da paciente foram feitas outras hipéteses diagnésticas, posteriormente descartadas, e
iniciou-se o tratamento com levotiroxina e consequente melhora do quadro. As manifestagdes
clinicas e a evolugdo da paciente sdo alusivas a KSD. Conclusdo: Nesse sentido, € importante
destacar que o programa de triagem neonatal do SUS tem grande valor e deve ser incentivado em
todas as regides, sobretudo nas populagbes de pouco acesso a informagao.
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