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RESUMO

Introducdo: A macrocefalia define-se como um aumento do perimetro cefdlico de cerca de 2 desvios-padrao acima da mé-
dia para uma determinada idade e género, podendo constituir a primeira manifestacdo de diversas condicdes neuroldgicas
congénitas ou adquiridas. A causa mais comum € a macrocefalia familiar benigna, constituindo cerca de 50% do total de
casos e apresentando um prognostico favoravel.

Descricao do caso: Apresenta-se o caso clinico de uma lactente de 6 meses com cruzamento de percentis de perimetro
cefdlico. Com um desenvolvimento psicomotor adequado, sem défices neuroldgicos. A ecografia transfontanelar nao reve-
lava altera¢des. Houve evolucgado favoravel ao longo do tempo, com crescimento do perimetro cefalico de forma paralela as
restantes curvas e apos confirmacao de historia familiar positiva, diagnosticou-se macrocrania familiar benigna.
Comentario: Perante uma situacdo de macrocefalia deve ser efetuada uma abordagem que permita excluir condicdes
subjacentes a um aumento da pressao intracraniana, nomeadamente as lesdes ocupantes de espaco ou a hidrocefalia.
A macrocrania benigna ¢ uma macrocefalia constitucional. O aumento do perimetro cefalico pode n&o estar presente ao
nascimento e, apods estabelecido, vai aumentando de forma proporcional, paralelamente a curva do percentil 97. A familia
deve ser tranquilizada em relacdo a evolucdo e prognostico favoravel.
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ABSTRACT

Introduction: Macrocephaly is defined as an increase in head circumference of about 2 standard deviations above the
average for a given age and gender, and may be the first manifestation of several congenital or acquired neurological
conditions. The most common cause is benign familial macrocephaly, constituting about 50% of the total cases and pre-
senting a favorable prognosis.

Case description: We present the clinical case of a six-month-old infant with cross of percentiles of head circumference.
She presented an adequate psychomotor development, without neurological deficits. Transfontanellar ultrasound showed
no changes. There was a favorable evolution over time, with head circumference growth parallel to the other curves and
after confirmation of a positive family history, a benign family macrocrania was diagnosed.

Comment: In face of a situation of macrocephaly, an approach should be taken to exclude conditions underlying an in-
crease in intracranial pressure, namely space-occupying lesions or hydrocephalus. Benign macrocrania is a constitutional
macrocephaly. The increase in head circumference may not be present at birth and, once installed, increases proportio-
nally, parallel to the 97th percentile curve. The family should be reassured about the evolution and favorable prognosis.
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INTRODUCAO
macrocefalia define-se como um au-
mento do perimetro cefdlico (PC) de
cerca de 2 desvios-padrao acima da mé-
dia para uma determinada idade e gé-
nero, contrariamente a megalencefalia que consiste
no aumento do tamanho do parénqguima cerebral.
A medicdo do PC é contemplada no exame objetivo
das criancas até aos 36 meses e permite monitorizar
0 crescimento da cabeca.?

A macrocefalia ¢ uma condicao relativamente rara
que pode ter multiplas etiologias. Afeta de forma
equivalente ambos os géneros e as diferentes racas.
Dada a variedade etiologica, a sua incidéncia e preva-
léncia ndo se apresentam documentadas.>*

A causa mais comum € a macrocefalia familiar be-
nigna, constituindo cerca de 50% do total de casos
e apresentando um prognaostico favoravel. Contudo,
a macrocefalia pode constituir a primeira manifesta-
cado de diversas condicbes neuroldgicas congénitas
ou adquiridas.> Esta condicdo clinica pode resultar
do aumento do tamanho do parénguima cerebral ou
do volume do ligquido cefalorraquidiano, quer por au-
mento da producdo ou por diminuicao da reabsorcao
do deste, podendo também ser secundaria a pato-
logia 0ssea.® O aumento do PC pode estar presente
em lesdes ocupantes de espaco (tais como tumores,
colecdes ou malformacdes vasculares), hidrocefalia,
doencas metabdlicas associadas a deposicdo de
substancias (como a galactosemia, mucopolissa-
caridoses, histiocitose), alteracdes da dimensdo do
cranio no contexto de sindromes (acondroplasia, sin-
drome de Sotos, osteogenesis imperfecta), entre ou-
tras condicdes patoldgicas. Na faixa etaria dos O aos
© meses deve-se ponderar também as malformacdes
congénitas (como a espinha bifida ou a malformacéo
de Chiari), as infecdes in utero ou as hemorragias na
fase perinatal (por prematuridade, hipdxia ou trau-
matismo) como possiveis causas de macrocefalia.>’

A maioria destas patologias condicionarao sinais
e sintomas que poderdo ser detetados na historia cli-
nica e no exame objetivo e que permitirdo orientar a
abordagem diagnodstica.>®’

Perante uma situacdo de macrocefalia deve ser
efetuada uma abordagem que permita excluir con-
dicdes subjacentes a um aumento da pressao intra-
craniana, nomeadamente as lesdes ocupantes de es-
paco ou a hidrocefalia.®

As patologias subjacentes requerem uma referen-
ciacao a cuidados hospitalares especializados o0 mais
precocemente possivel, no sentido de tratar, orientar
e minimizar 0s danos.
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DESCRICAO DO CASO

Lactente do género feminino, com 6 meses de
idade, caucasiana, observada na consulta de vigilan-
cia de Saude Infantil e Juvenil dos 6 meses, na uni-
dade de salde familiar, em agosto de 2019. Pertence
a uma familia nuclear, na fase IV do ciclo de Duvall, de
nivel socioeconémico médio-baixo. Os pais ndo sdo
consanguineos. E a segunda de uma fratria de dois.
O pai e airmacom 9 anos sao saudaveis e a mae pa-
dece de sindrome antifosfolipidico.

Trata-se de uma lactente pré-termo tardio, que
nasceu as 36 semanas e 6 dias, por parto eutocico,
resultado de uma gravidez planeada, vigiada e sem
intercorréncias. Como antecedentes neonatais apre-
senta taquipneia transitoria do recém-nascido com
internamento de 24 horas na Neonatologia e icteri-
cia neonatal, com necessidade de fototerapia simples
durante 14 horas. O rastreio enddcrino-metabolico
e as otoemissdes acusticas ndo mostraram altera-
coes. Realizou duas ecografias transfontanelares, no
internamento e as 40 semanas de idade gestacio-
nal, sem alteracdes de relevo. Teve seguimento na
Neonatologia até completar T més de idade, tendo
tido alta, mantendo seguimento apenas ao nivel dos
cuidados de saude primarios.

Realizou aleitamento materno exclusivo até aos
3 meses, passando a fazer formula adaptada para
lactentes apos esse periodo. Iniciou diversificacao
alimentar aos 4 meses com sopa. Encontrava-se a
realizar suplementac&o com colecalciferol 666 Ul por
dia. O Programa Nacional de Vacinacdo encontrava-
-se atualizado com vacinas extraplano: duas doses de
vacina contra o meningococo tipo B e duas doses da
vacina contra o rotavirus.

Segundo as curvas /ntergrowth-2I, apresentava
uma evolucdo do crescimento no percentil (P) 3 de
peso até aos 2 meses e P 10-50 até aos 4 meses; o
comprimento no P 3 até aos 2 meses e P 3-10 aos 4
meses; 0 PC no P 10-50 até aos 2 meses e P 90-97
a0s 4 meses.

Na consulta de vigilancia dos 6 meses, acompa-
nhada pela mae, apresentava um bom estado geral,
sendo ativa e curiosa. Estava bem adaptada a diver-
sificacdo alimentar e ndo houve intercorréncias desde
a ultima consulta, aos 4 meses. O desenvolvimento
psicomotor era adequado a idade: com boa conver-
géncia, conseguindo transferir objetos, levar a boca
e atirar ao chao, mantinha-se sentada sem apoio por
uns instantes e vocalizava monossilabos. Ao exame
objetivo ndo apresentava alteracdes de relevo, sem
alteracoes cutaneas e reflexo pupilar sem alteracoes.
Na avaliacdo do crescimento, segundo as curvas da



Organizacdo Mundial de Saude (OMS) para a idade
corrigida, apresentava peso de 8,06 g (P 50 - 85),
comprimento de 63 cm (P 3-15) e PC 45 cm (supe-
rior ao P 97). Interpretando os valores de PC desde o
nascimento, notaram-se varios cruzamentos de per-
centis (Quadro 1). Apresentava fontanela posterior
encerrada e fontanela anterior pequena normotensa,
pulsatil. Perante a evidéncia de macrocefalia, ape-
sar de apresentar um desenvolvimento psicomotor
adequado, a lactente foi orientada para consulta de
Pediatria.

Foi avaliada na consulta de Neonatologia em ou-
tubro de 2019, aos 8 meses, mantendo o aumento
do PC, agora de forma tendencialmente paralela as
restantes curvas. Ndo se objetivaram alteracdes ao
exame objetivo, exceto impressao visual de macroce-
falia, e o desenvolvimento psicomotor era adequado a
idade. O PC da méae situava-se no P 50 - 98, de acordo
com as curvas de Nellhaus, no entanto, foi visualizada
uma fotografia do pai, denotando-se provavel macro-
cefalia. Considerando os dados da historia clinica e
exame objetivo, a macrocrania benigna mostrou-se a
hipodtese diagnostica mais provavel. Realizou ecogra-
fia transfontanelar, que nao apresentava alteracoes,
sendo orientada para consulta de Neurocirurgia.

Na consulta de Neurocirurgia, em janeiro de 2020,
aos 11 meses de idade, estava acompanhada pelos
dois progenitores. Apresentava um PC de 49 cm,
com evolucdo acima do P 97 mas paralela as curvas.
A medicdo do PC do pai apresentou um valor acima
do P 98 na curva de Nellhaus, sendo compativel com
macrocefalia.

Perante a histéria familiar positiva, com evolucao
do PC de forma proporcional, paralelamente as res-
tantes curvas e na presenca de um desenvolvimento
psicomotor adequado a idade, confirmou-se o diag-
nostico de macrocrania familiar benigna.

Quadro |. Evolu¢do do perimetro cefalico nos primeiros seis
meses de vida.

Idade Perimetro cefélico Percentil (P)*
Nascimento 35¢cm P85
1 més 36cm P50
2 meses 38cm P 50-85
4 meses 42 cm P 85-97
6 meses 45 cm >P97

*De acordo com as curvas da Organizacdo Mundial da Saude,
para a idade corrigida.

Na consulta de vigilancia dos 2 anos, em feve-
reiro de 2021, na unidade de saude familiar, a crianca
apresentava um PC de 51,5 cm, superior ao P 97, com
evolucdo paralela a curva, conforme representado na
Figura 1. Mantinha desenvolvimento psicomotor ade-
guado a idade e um exame objetivo sem alteracdes
relevantes.
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Figura 1. Evolucdo do PC desde o nascimento até aos 2 anos,
segundo as curvas da Organizacao Mundial da Saude. Até aos
18 meses foi utilizada a idade corrigida.

COMENTARIO

A Sociedade Portuguesa de Neonatologia reco-
menda a utilizacdo das curvas Intergrowth-21 até
as 64 semanas pos-parto nos recém-nascidos pré-
-termo; podendo utilizar-se as curvas da OMS para
a idade corrigida apds este periodo.® Na sequéncia
desta recomendacado, estas diferentes curvas foram
utilizadas para a avaliacao de acordo com a idade da
lactente.

Do ponto de vista técnico, o PC deve ser medido
utilizando uma fita métrica que rodeie a cabeca 1-2
cm acima da glabela, anteriormente, e a porcdo mais
proeminente do occipital, posteriormente (diametro
fronto-occipital).4 E importante ter em conta a va-
riabilidade interobservadores, devendo o PC ser me-
dido preferencialmente pela mesma pessoa e com a
mesma fita métrica.

A evolucao do crescimento do PC ao longo do
tempo € um fator informativo importante, podendo
muitas vezes constituir um primeiro indicador de
doenca. O PC aumenta 2 cm por més durante os pri-
meiros 3 meses de vida, 1cm por més até aos 6 meses
e 0,5 cm por més entre os 6 e 0s 24 meses.* Neste
caso clinico, houve um aumento superior ao espe-
rado, de 2 cm por més dos 2 aos 4 meses, seguido de
aumento de 1,5 cm por més dos 4 aos 6 meses.
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Apesar de a lactente apresentar um desenvolvi-
mento psicomotor adequado a idade e um exame
objetivo sem alteracdes, nomeadamente auséncia de
dismorfias, alteracdes cutaneas ou défices neuroldgi-
cos, a evolucdo rapida do PC nos primeiros seis me-
ses de vida constituiu um sinal de alerta que levou a
referenciacdo.

Na suspeita de macrocefalia familiar benigna a
ecografia transfontanelar ndo estad recomendada. Na
suspeita de uma macrocefalia constitucional, em que
a evolucao do PC é proporcional e acompanhada de
desenvolvimento psicomotor adequado, a avaliacdo
e seguimento clinico seriado sao suficientes, ndo
havendo necessidade de recorrer a estudo imagio-
l6gico, sobretudo quando existe historia familiar de
macrocefalia.*®

No entanto, deve ser realizada no caso de haver
sintomas neuroldgicos associados ou na presenca de
cruzamento de mais do que dois percentis,® como no
presente caso.

Na presenca de uma macrocefalia ndo evolutiva,
deve ser verificado se existe macrocefalia nos pais,
definida como PC superior ao percentil 98, segundo
as curvas de Nellhaus.# Uma crianca com macroce-
falia constitucional apresentara um desenvolvimento
psicomotor adequado, um exame neuroldgico sem
alteracoes, e histdria familiar positiva.s E importante a
avaliacdao do PC dos pais e irmdos, uma vez que a his-
toria familiar positiva é essencial para o diagnostico.

Perante a constatacdo de macrocefalia constitu-
cional deve-se tranquilizar a familia em relacdo a be-
nignidade da situacado e evolucdo favoravel.®
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