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Resumo: INTRODUGCAO: A trissomia parcia do brago longo do cromossoma 10 (10q) é caracterizada por
atraso de crescimento pré e pos-natal, dismorfias faciais especificas, hipotonia e atraso do
desenvolvimento psicomotor. A gravidade dos sintomas e das alteragdes fisicas variam de acordo
com o tamanho e localizagdo da porcdo duplicada do cromossoma 10g. DESCRICAO DO
CASO: M.A.C., sexo masculino, 4 anos, encaminhado por geneticista ao ambulatério de
endocrinologia pediatrica por disfuncdo tireoideana. Tinha diagnostico de trissomia parcial do
braco longo do cromossoma 10 e apresentava ateracbes créanio—faciais caracteristicas da
sindrome (face redonda, fronte proeminente e larga, fendas palpebrais curtas e estreitas -
blefarofimose, nariz curto e distancia inter-ocular aumentada), retardo mental, hipotonia, atraso
psicomotor e de linguagem, além de baixa estatura grave. A investigacdo inicial evidenciou
hipotireoidismo central, somatomedina C (IGF-1) diminuida (25 ng/dL) e idade dssea atrasada.
No teste provocativo com glucagon ndo houve resposta do horménio de crescimento (GH), mas
resposta normal do cortisol. Ressonancia de créanio e sela evidenciou adenohipdéfise hipoplésica,
haste hipofisaria ndo individualizada e neurohipdfise ectépica. Iniciado tratamento com
levotiroxina e somatropina, com melhora do desenvolvimento neuropsicomotor e ganho estatural
expressivos. Ultima consulta apresentando queixa de politria e polidipsia, em investigacdo para
provavel diabetes insipidus. COMENTARIOS: Caso de doenca genética rara associada a déficit
do crescimento, cursando com concomitante hipopituitarismo. A atencdo as ateracfes créanio-
faciais e sinais de hipopituitarismo permitem diagnostico precoce e tratamento adequado, com
melhora do progndstico de desenvolvimento fisico e neuropsicomotor.
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