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Resumo: Introdugdo: A maioria dos casos de baixa estatura sdo consideradas idiopéticas ou familiares,
muitos porque a investigagao € inconclusiva. Estudos observam que a delegdo do gene SHOX é
importante causa de baixa estatura, sendo responsavel por 2/3 das baixas estaturas na sindrome
de Turner e até 30% das baixas estaturas idiopéticas. Esse gene faz parte da familia
HOMEOBOX que estéo diretamente relacionados ao desenvolvimento. Geralmente essa causa €
pouco diagnosticada pela dificuldade de acesso a0 exame molecular, muitos sdo considerados
idiopaticos indevidamente. Descricdo do caso: Paciente K.L.S.C., 12 anos,feminina, com baixa
estatura observada desde a primeira infancia,no Z score -3,no limite inferior do canal familiar,
velocidade de crescimento 1,7 cm/ano, exames laboratoriais de triagem normais e idade éssea
compativel com cronoldgica. Ressonancia magnética de sela tarcica com glandula hipofisaria
pequena para faixa etéria e caridtipo 46XX, mas com delecdo no brago curto de um dos
cromossomos do par X. Encaminhada para tratamento com Somatropina. Comentarios. Desde a
sua descoberta, 0 gene SHOX vem sendo importante causador ndo sO de baixa estatura na
sindrome de Turner, como também na baixa estatura de casos anteriormente considerados como
idiopaticos. Com maior facilidade no acesso aos servicos de analise molecular, a tendéncia € que
esse diagnostico cresga. E fundamental que o médico, pense sempre na possibilidade dessa
delecdo, pois assim como os portadores da Sindrome de Turner, estes pacientes se beneficiam
com 0 uso de Somatropina, em doses mais altas.
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