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Introducéo: Pseudo-hipoparatireoidismo (PHP), causado por mutacdes e/ou delecdes no GNASL,
€ caracterizado por resisténcia dos orgaos-alvo a acdo do PTH. Este relato tem por objetivo
descrever um caso ainda sem diagndstico genético, mas que ndo se enquadra perfeitamente num
dos 4 tipos ja descritos. Descricdo do caso: G.A.S., 12 anos e 2 meses, apresentava atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor associado a crises convulsivas desde os 6 anos de idade. No
exame fisico, baixa estatura (DP: -3,5), sina de Chvostek e Trousseau presentes, braquidactilia
nos pés e leucocoria bilateral. Internado no Hospital das Clinicas da Universidade Federal de
Pernambuco para investigacdo. Exames complementares. idade éssea atrasada (10 anos), célcio
sérico 4,9 mg/dl, PTH 450,4 pg/ml , TSH 21,6 mUI/l e fésforo sérico 12 mg/dl. ECG com
intervalo QT longo. RNM de encéfalo com calcificages intracranianas. Realizada reposicéo de
cacio venoso e oral, cacitriol e levotiroxina, aém de mantida a carbamazepina iniciada
previamente. As medicagdes foram gjustadas até melhor controle clinico-laboratorial.
Comentérios. Diferente do PHP-1a, o paciente ndo possui caracteristicas tipicas de osteodistrofia
hereditaria de Albright como face arredondada, obesidade central precoce e ossificacdo ectdpica,
mas ha resisténcia ao GH e TSH. Assim como PHP-1b, tem calcificagdo dos ganglios da base e
catarata. Similar a acrodisostose, decorrente de mutactes no PRKAR1A e PDE4D, o adolescente
apresenta resisténcia a multiplos horménios, pés com braquidactilia, baixa estatura grave,
entretanto sem displasia esquelética e a idade 6ssea ndo é avancada. Acreditamos estar diante de
uma penetrancia mais leve dessa mutacéo.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/12-congresso-brasil eiro-peditri co-de-endocrinol ogi a-e-metabol ogi &/0002- pseudo- hi poparatireoi di smo-apresentacao-

atipic.pdf



