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Titulo: Sindrome De Stickler: Baixa Estatura Desproporcionada Com Mutacdo No Col2al
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Resumo: Introducdo: a sindrome de Stickler € uma displasia 6ssea autossdmica dominante com incidéncia
de 1/10.000 nascidos vivos e esta associada a mutagdes no gene do colageno 2 (colagenopatias
tipo 1l), responsaveis por uma série de displasias esqueléticas com padrdo radiolégico
espondiloepifisdrio caracteristico, podendo se associar manifestagdes no tecido conjuntivo,
principalmente nos sistemas auditivo, craniofacial, esquelético e ocular. Descricdo do caso:
D.S.S.D., sexo masculino, 17 anos, natural e procedente de Campina Grande, Paraiba. Foi
encaminhado aos 4 anos e 8 meses ao ambulatério de endocrinologia pedidtrica, com hipoteses
diagnosticas de hipotireoidismo e displasia epifisaria multipla. Exame fisico: peso 15.8kg (P:5),
atura 99.1cm(P:5), PC 53.5 cm(P>98), perfil facial achatado, pescoco curto, tronco curto em
relacdo aos membros, uso de lentes corretivas por miopia acentuada, déficit auditivo e
deformacbes Gsseas no quadril, joelho, tornozelo. Radiografias. compativel com displasia
espondilo-epifisaria. Avaliagdes hormonais normais. Os achados descritos apontavam para um
provavel envolvimento do gene do coldgeno, confirmado pela mutagdo missense 2049+1G>A
(sitio de splice) em heterozigose no gene COL2A1 (profa Denise Cavalcante-Unicamp),
compativel com a sindrome de Stickler. Comentarios: o diagndstico etiol6gico de baixa estatura
desproporcionada e hipotese diagnostica de displasia O0ssea é sempre um desafio para o
endocrinologista pediatrico, considerando os mais de 300 tipos de displasia 6ssea (Nosology and
Classification of Genetic Skeletal Disorders. 2010 Revision). No entanto, a avaliagdo clinica e
radiol 6gica do paciente, orientaram para uma investigacdo genética especifica, colagenopatia tipo
[1, permitindo a confirmac&o genética da sindrome de Stickler.
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