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Introdução: Os episódios de BRUE (Brief Resolved 
Unexplained Events) combinam sintomas como apneia, al-
terações da coloração, do tónus muscular ou do estado de 
consciência em lactentes. Embora o refluxo gastro-esofágico 
(RGE) seja por vezes a causa dos episódios de BRUE, esta 
relação é muitas vezes difícil de estabelecer.

Caso Clínico: Lactente com 2 meses e meio de vida, 
de termo, com período perinatal sem intercorrências e com 
história familiar negativa para síndrome de morte súbita do 
lactente, convulsões ou epilepsia. Sob aleitamento materno 
exclusivo e com episódios prévios de regurgitação. Duas 
semanas antes da admissão hospitalar apresenta episódio 
caracterizado por hipotonia generalizada associada a palidez 
cutânea e cianose labial após vómito alimentar, com duração 
<1min e recuperação após estimulação táctil. Nessa altura, 
efectuou estudo analitico (sérico e urinário) bem como exa-
mes imagiológicos (radiografia torácica e ecografia abdomi-
nal) que não revelaram alterações relevantes e teve alta com 
o diagnóstico provável de BRUE em contexto de RGE. No 
dia da admissão é internada por ter apresentado três epi-
sódios recorrentes de arreactividade associados a hipoto-
nia, palidez e reversão ocular, com duração de segundos e 
recuperação entre eles, que ocorreram cerca de 20-40 min 
após a mamada, sem exteriorização aparente de conteúdo 
alimentar, e reverteram após estimulação materna. O exame 
objectivo era irrelevante e novamente o estudo analítico (in-
cluíndo o exame citoquímico do líquido cefalo-raquiadiano) 
não demonstraram alterações valorizáveis. A avaliação por 
Cardiologia Pediatrica, Neuropediatria e Doenças Metabóli-
cas excluiu estas eventuais etiologias para os episódios re-
correntes de BRUE. A impedância-pHmetria esofágica (24h) 
realizada ainda em regime de internamento permitiu esta-
belecer uma relação entre os episódios de refluxo e os epi-
sódios de dessaturação. Dada a evolução favorável apenas 
com as medidas posturais anti-refluxo e a possibilidade de 
estabelecimento de diagnóstico com consequente tranquili-
zação parental, a doente teve posteriormente alta e foi orien-
tada para a consulta de Gastroenterologia Pediátrica.

Discussão: O RGE é muito comum na infância e histori-
camente tem sido muitas vezes associado aos episódios de 
BRUE. Na suspeita de relação entre episódios de BRUE e 
RGE, a combinação da impedância com a pHmetria esofági-
ca pode ajudar a estabelecer esta relação.
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Introdução: A Miocardiopatia dilatada (MCPD) é causa 
comum de insuficiência cardíaca (IC) e engloba doenças de 
variadas etiologias, que comummente se caracterizam por 
dilatação e disfunção sistólica de pelo menos um dos ven-
trículos. A MCPD classifica-se como idiopática em cerca de 
50% dos casos. No entanto, nos últimos anos têm sido iden-
tificadas várias mutações de genes que codificam proteínas 
envolvidas na arquitectura dos miócitos cardíacos, e que 
estão identificadas como causadoras de MCPD. Nalguns 
casos, o desenvolvimento da doença é provavelmente mul-
tifactorial, podendo a alteração genética conferir maior risco 
de desenvolver a doença após exposição a factores extrín-
secos.

Caso clínico: Criança de 10 anos, sexo masculino, sem 
antecedentes pessoais ou familiares relevantes, com interna-
mento na UCIP em Maio de 2009 por pneumonia adquirida 
na comunidade com evolução desfavorável. Da investigação 
efectuada, constatado um aumento do índice cardiotorácico 
(=0.65) e no ecocardiograma MCPD com dilatação severa do 
ventrículo esquerdo (VE). Serologias negativas e isolamen-
to de parainfluenza 3 no lavado nasofaríngeo. Interpretado 
como provável quadro de miocardite, tendo alta orientado 
para consulta de Cardiologia pediátrica. Durante o seguimen-
to, manteve oscilações dos valores do pró-BNP (máx 379.9 
pg/mL) e da FEVE (39-60%), que justificaram a manutenção 
da terapêutica anticongestiva. Do estudo efectuado, de refe-
rir biópsia muscular e estudo metabólico normais. Em Abril 
de 2014, foi pedido estudo genético que revelou a presença 
de mutação c.796G>A, p.(Ala266Thr), em heretozigotia no 
exão 8 do gene SGCD, uma variante de significado desco-
nhecido. O estudo genético dos progenitores não revelou a 
presença da mesma variante.  

Conclusão: A MCPD apresenta várias formas de trans-
missão genética, estando em alguns casos descritos e asso-
ciadas ao gene SGCD, com predomínio da hereditariedade 
autossómica dominante com penetrância incompleta. Neste 
caso, a identificação de uma variante de significado desco-
nhecido, na ausência de familiares sintomáticos ou portado-
res da mesma alteração, não nos permite afirmar ou excluir 
que a etiologia é genética. Contudo, as alterações são mais 
a favor de uma etiologia multifactorial, podendo um agente 
infeccioso ser responsável pelo aparecimento de MCPD num 


