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horas. Fez ecografia abdominal que detectou hepatomegalia com
esteatose hepética e ressonancia magnética cerebral que mos-
trou a presenca de um adenoma de 3 mm na hipofise anterior. Os
dados clinicos, analiticos e radiolégicos apontavam para Doenga
de Cushing. Enquanto aguardava a cirurgia por via transfenoidal,
houve agravamento do seu estado clinico, com hipercortisolismo
grave. Iniciou tratamento com etomidato na dose de 3,0 mg/h, ten-
do reduzido os niveis de cortisol de 1250 para 250nmol/l apos
24 horas. Posteriormente, devido a dificil abordagem, foi realizado
adrenalectomia total bilateral, com boa resposta clinica e norma-
lizagdo dos valores de ACTH e cortisol. Trés anos apos a cirurgia,
a crianga subitamente comega a ter valores elevados de ACTH - >
50 ng/ml e baixos do cortisol - < 0,01 nmol/l, com alteragdo acen-
tuada da pigmentacao da pele , compativel com S. Nelson. Desde
entao, teve trés internamentos por crise adrenal, tendo respondido
bem a terapéutica instituida.

Discusséo: Este caso demonstra que em situagées de hi-
percortisolismo, com risco de vida para a crianga, é possivel re-
duzir de forma significativa os niveis de cortisol, com a utilizagao
de etomidato que actua como inibidor da 118 hidroxilagdo
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Resumo: Através das técnicas de Procriagdo Medicamente
Assistida (PMA) e de estudo feito geralmente entre 3-5 dias pos-
-fertilizaga@o, pode atualmente oferecer-se um diagnéstico para
determinadas doengas genéticas graves.

Objetivos: Comparar a diferenga de atitudes e a percegao
dos problemas éticos relacionados com o DGPI entre todos os
centros de PMA localizados em Portugal em que se pratique o
DGPI ou em que haja potencial para a sua execugao.

Materiais e Métodos: A investigagdo para comparar as
diferencas de atitudes e a percegéo dos problemas éticos rela-
cionados com o DGP! foi realizada através de inquéritos efetu-
ados entre 2001 e 2010, tendo-se colocado diversas questdes
éticas levantadas pela pratica do DGPI, divididas por trés gran-
des partes: |- Atitude perante o DGPI, II- Atitude perante o em-
brido Humano e IlI- Carateristicas do Centro de PMA. O material
para este estudo é formado pelo conjunto de respostas obtidas
dos cinco centros publicos de PMA localizados em Portugal, em
2001, e de 11 dos 27 centros publicos ou privados em 2010, le-
galmente reconhecidos pelo Conselho Nacional de PMA.

Resultados: Na generalidade, os maiores problemas éti-
cos que se colocaram aos profissionais da area da medicina da
reproducdo s&o os relacionados com o inicio da vida humana, o
estatuto do embrido humano, a investigagado e manipulagéo de
embrides, a sele¢do de sexo e eugénica e afetacdo de recursos.
Mais concretamente, em relagéo & parte |, evidenciou-se a gran-
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de diferenga entre a auséncia de leis relativas a PMA e ao DGPI
em 2001 e a sua existéncia em 2010 e diferengas na preferéncia
quanto ao tipo de biopsia a efetuar para DGPI; relativamente &
parte Il, a maior diferenca de opinides entre 2001 e 2010 residiu
na opinido quanto as doengas de manifestagao tardia; a parte ll
demonstrou que, entre 2001 e 2010, houve um claro aumento no
numero e no tamanho de centros de PMA.

Conclusées: Os centros de PMA, para além de mais nu-
merosos e mais bem equipados em recursos humanos, parecem
demonstrar, pela sua diversidade de respostas, que as preocu-
pagoes em termos éticos estdo presentes. Partindo destes pres-
supostos e antevendo que havera sempre algumas dificuldades
nas tomadas de posigéo para resolugéo de conflitos de natureza
ética, o grande desafio das proximas geragoes sera a definicao
de limites considerados razoaveis para a corregdo embrionaria
de sociedades futuras, nunca esquecendo os principios éticos
fundamentais — autonomia, beneficéncia, nao-maleficéncia e
justica.
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Introdugdo: A sindrome de Marfan € a doenga genética do
tecido conjuntivo mais comum com uma incidéncia de 1 para
3000 a 5000 individuos e uma hereditariedade autossomica do-
minante. Os critérios de diagnostico (Nosologia de Ghent) foram
recentemente revistos conferindo uma maior importancia a dila-
tacdo da raiz da aorta, ectopia do cristalino e ao estudo genético,
relegando para segundo plano outros sinais e sintomas sistémi-
cos com menor especificidade diagnostica.

Objectivos e métodos: Avaliagéo retrospectiva do impacto
da revisé@o dos critérios nosologicos de Ghent numa populagéo
de doentes avaliados em consulta de Cardiologia Pediatrica por
sindrome de Marfan, nos ultimos 15 anos. )

Resultados: Foram identificados 18 doentes, 50% do sexo
masculino, com a primeira consulta de Cardiologia Pediatrica re-
alizada, em média, aos 6,7 anos (seis dias a 16,8 anos) e um se-
guimento de 9,8 anos. A histdria familiar era positiva em apenas
quatro doentes.

A aplicagdo dos critérios nosologicos de Ghent originais
levou a exclusdo do diagnéstico em seis doentes da amostra
inicial. No entanto, apés a aplicagdo dos critérios revistos, foi
confirmado o diagndstico em dois doentes previamente exclui-
dos e afastado em um adolescente com diagnostico prévio da
sindrome.

O diagndstico foi estabelecido em média 2,8 anos ap6s a
primeira consulta, apesar de trés doentes apresentarem diag-
nostico prévio e cinco terem cumprido os critérios desde a pri-
meira avaliagdo. A terapéutica com B-bloqueador foi iniciada em







