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Trabalhos Cientificos

Manifestacdo Precoce De Osteodistrofia Hereditaria De Albright
SILVA CDM; DOS SANTOS CTM; LI LFRS

Introducéo: Osteodistrofia Hereditaria de Albright é uma doenca metabdlica rara com heranca
autossdmica dominante, caracterizada por alterages fenotipicas. fascies redonda, braguidactilia
(principalmente do 4° e 5° metacarpos), baixa estatura, obesidade e calcificagdes subcutaneas.
Esta associada a mutacdo na proteina Gs? dos receptores resultando em resisténcia a agdo de
vérios horménios incluindo paratorménio (PTH), causando pseudohipoparatireoidismo quando a
mutacdo é materna e pseudopseudohipoparatireoidismo quando a mutagéo é paterna. Alteracdes
laboratoriais como nivel elevado de PTH, hipocalemia e hiperfosfatemia, com fungdo renal
normal, sdo descritas nos subtipos de pseudohipoparatirecidismo la e 1c, enquanto que no
subtipo 1b (pseudopseudohipoparatirecidismo) ndo ha ateracdo metabolica. Descri¢éo do caso:
I.V.L.S.,, 04 meses de vida, nascido a termo, parto cesarea, peso de nascimento: 3.330g,
comprimento: 47cm, apresentou ao hascimento endurecimento linear em regido parietotemporal
esquerda, encurtamento de 0ssos longos e braquidactilia. Ja na 12 semana de vida, aumento de
TSH (9,59?2U/mL), porém apenas na 82 semana de vida iniciado Levotiroxina (quando TSH
15,22U/mL, T4L 0,99ng/dL). Aos 1-2 meses, calcificagcdes subcuténeas em periorbita bilateral e
occipital. Apresenta PTH inapropriadamente aumentado (196,5pg/mL), normocalcemia limitrofe
(10mg/dL) e hiperfosfatemia (7,4mg/dL). Antecedente familiar: M&e: baixa estatura (1,41m) com
Osteodistrofia de Albright e Hipotireoidismo, em tratamento com Levotiroxina e reposicao de
Calcio e Calcitriol; Pai: saudavel 1,77m; sem consanguinidade. Comentarios. Osteodistrofia de
Albright é uma doenca rara, caracterizada por resisténcia a agcdo de véarios hormonios incluindo
PTH, TSH, gonadotrofinas e GH, em decorréncia da alteracdo na proteina Gs? nesses receptores.
Indicase acompanhamento da crianca quanto a ateracGes metabdlicas, crescimento e
desenvolvimento puberal.
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