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Resumo: Objetivo Avaliar a presenca de delecdo do gene SHOX em meninas acompanhadas em
ambulatério de endocrinologia pediétrica com diagnostico de baixa estatura. Metodologia Foram
avaliadas 35 meninas encaminhadas por baixa estatura. Foram excluidas pacientes com sindrome
de Turner, deficiéncia de horménio de crescimento, hipotireoidismo descompensado, sindrome
de Cushing ou outras patologias crénicas. Os dados coletados foram: peso e estatura da primeira
consulta (escore z), estatura-alvo (TH) e idade dssea (Greulich Pyle). A delecéo do gene SHOX
foi detectada por MLPA (multiplex ligation-dependent probe amplification). Resultados A média
(DP) de idade cronologica foi de 7,2 (3,1)anos, a média (DP) do escore z de estatura foi de -
2,3(0,9), edo Z TH foi de -1,6 (1,0). Foram detectadas delegbes em cinco pacientes (14% da
amostra). Trés pacientes apresentaram delecdo de parte da regido downstream do gene, uma entre
0 exon 6 e 0 exon 7 e a Ultima apresentava delegdo nos exons 7 e 2. Conclusdo A prevaléncia
destas mutacfes no grupo estudado foi de 14%, sendo compativel com o descrito na literatura.
As delegdes localizadas na regido downstream do gene encontradas nessa casuistica ja foram
descritas anteriormente em pacientes com discondrosteose de Leri Weill, assim como a delecéo
entre osexons6 e 7.
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