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Introducao: Neuroblastoma é uma neoplasia sélida extracraniana que afeta predominantemente criangas. Apesar de ser
uma doenca rara, € uma das principais causas de cancer pediatrico, e contribui significativamente para a mortalidade
nessa faixa etaria. E considerado um “enigma clinico” devido & complexidade, & heterogeneidade biolégica e ao compor-
tamento da doenca, variando de regressao espontanea para progressao, resisténcia ao tratamento, metastase e morte.
Relato de caso: Paciente de 4 anos com diarreia e vomitos associados a dor abdominal, exame fisico com massa em flanco
esquerdo. Ecografia abdominal com volumosa lesao heterogénea no polo superior do rim esquerdo. Seguiu investigacao
com ressonancia que identificou grande lesdo com invasao renal, metastases em linfonodos regionais e retroperitoneais.
Realizou bi6psia da lesdo com perfil imunohistoquimico de Neuroblastoma. Pesquisa de amplificagdo do gene NMYC po-
sitiva. Bi6épsia de medula 6ssea negativa. Paciente classificada como Alto risco, realizou quimioterapia de indugdo seguida
de cirurgia de resseccdo tumoral. Continuou tratamento com transplante de medula autélogo, radioterapia abdominal,
terapiade diferenciagdo celular com acidoretinoico e 5 ciclos deimunoterapia com Anti-GD2. Atualmente estd no segundo
més de seguimento, mantendo-se em remissao completa. Discussao: Neuroblastoma é o tumor sé6lido extracraniano mais
comum na infancia, responsavel por 15% das mortes relacionadas ao cancer nessa faixa etaria. Tem origem nas células
embrionarias do sistema nervoso simpatico e pode sintetizar e secretar catecolaminas. A idade média no diagnéstico
é de 19 meses, a localizacdo mais comum é na glandula adrenal, abdome, térax e regido cervical. Os sinais e sintomas
incluem massa abdominal palpavel e dor. Também podem estar presentes sintomas decorrentes da invasao metastatica
da medula 6ssea e 0ssos como equimoses periorbitarias, febre, dor 6ssea, anemia e plaquetopenia. A estratificacao de
risco avalia a extensao da doenca, idade, histologia, amplificacdo de NMYC e avaliacao da ploidia do DNA tumoral. O
tratamento varia com o risco. A sobrevida vem melhorando com a introducdo de novos agentes e a padronizagdo de tra-
tamento, entretanto, a sobrevida a longo prazo é em torno de 50% para pacientes de alto risco. O relato apresenta um
caso classico de paciente de alto risco: maior de 18 meses, metastatico, gene NMYC amplificado. O paciente recebeu o
tratamento conforme as recomendacdes, ilustrando a complexidade da doenca e do seu manejo.
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Introducdo: Um para cada 1.000 a 4.500 recém-nascidos (RN) vivos pode apresentar-se com uma atipia genital, dis-
tdrbio também conhecido como desordem da diferenciagdo sexual (DDS). Dentre as possiveis etiologias, alteracdes
cromossdmicas, gonadais e/ou hormonais sdo um desafio diagndstico e terapéutico. Dentre as possiveis etiologias
em RN femininas, a hiperplasia adrenal congénita (HAC) é a mais frequente e integra o programa de triagem neonatal
(TN) no sistema publico de saide. Relato de caso: RN prematuro nascido de 34+6 semanas, via parto vaginal, pesando
2.250 g, apresentou ao nascimento atipia genital com hiperpigmentac¢ao, nao se confirmando sexo biolégico ao nas-
cimento. Apgar 8/9 sem demais alteracdes. RN é internado em Hospital Terciario para auxilio ventilatério com CPAP.
N3o foi utilizado corticoide durante a gestacao. Ndo ha consanguinidade parental nem outros casos semelhantes na
familia. Apresentou 170HP de 473 ng/ml e 584 ng/ml (VR < 30,2 ng/mL) da TN coletadas no 3° e 6° dias de vida. A
atipia genital, classificada como Prader IV (clitoris félico, fusdo labial posterior) trouxe a necessidade de Ecografia
Abdominal, na qual visualizou-se Utero e glandulas adrenais sem alteracdo. Os exames laboratoriais confirmatérios
mostraram K 6,4, Na 142, Cortisol 15,41, Androstenediona > 1000, Testosterona 1178,17. Firmado diagnéstico de
HAC perdedora de sal (PS) e iniciado corticoterapia e mineralocorticoide. Discussao: O adequado reconhecimento de
uma genitalia atipica é o primeiro passo para um diagnostico assertivo de DDS, que pode ser critico a vida de um RN.
Possuir politicas publicas de conscientizacao do profissional de saiide para que saibam diagnosticar DDS é importante
para o melhor manejamento de casos, nos quais o tempo é fator prognéstico. A inclusao da HAC no programa publico
de TN favoreceu a identificacdo e tratamento dos casos no periodo neonatal. O diagnéstico precoce pode ser crucial
para a sobrevivéncia da crianca, além de permitir a adequacao do sexo de criagao.




