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Resumo: Introducéo: Esse relato descreve caso raro de hipofosfatasia perinatal benigna com suspeita

diagndstica intra-Utero, por deformidades 6sseas visualizadas a USG obstétrica, e confirmada por
hipofosfatasemia na IC: 3 meses (fosfatase alcalina: 25 U/L; VR: 82-383). Descricdo do caso:
Paciente feminina, nascida de PSAC, termo, PN: 3.200 g, CN: 51 cm. Pais ndo consanguineos.
Atendida na IC: 3 anos e 3 meses para investigacdo diagnéstica de deformidades Osseas. Ao
exame fisico, apresentava baixa estatura, auséncia de diversas unidades dentarias e dimple em
membros inferiores. Estudo radiol6gico mostrou 0ssos normais com pequena exostose 6ssea no
terco médio da fibula bilateramente. Avaliac&o laboratorial: Fosfatase alcalina 32 U/L (96-297)
e Vitamina B6: 250 mcg/L (5,2-34,1). Dois testes da estimulo confirmaram deficiéncia do GH
(picos 4,7 e 4,2 ng/mL respectivamente). RNM de sela turca: cisto da pars intermedia. Andlise
molecular evidenciou mutagdo em homozigose no gene ALPL, compativel com a forma infantil
de hipofosfatasia. O genitor apresenta mutacdo em heterozigose, com manifestacdes clinico-
radiol6gicas da doenca. A paciente iniciou uso do horménio do crescimento na IC: 6 anos e 4
meses. A terapia de reposicdo enzimatica serd considerada no futuro préximo. Comentérios. A
associacao de hipofosfatasia com deficiéncia do horménio de crescimento é frequente no Japao.
Por isso, essa possibilidade deve sempre ser investigada. Embora essa crianga tenha tido
alteracOes radiol 6gica intra-Utero, no momento ela s apresentou perda precoce de dentes. Sendo
assim, optou-se por iniciar a reposicdo de rhGHS e manter reavaliacdo periddica das demais
manifestagdes da doenca parainiciar aterapia de reposicao enzimatica.
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