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13° COBRAPEM

Trabalhos Cientificos

Relato De Caso De Displasia Acromicrica E Resposta Ao Tratamento Com Rhgh

MARIANA MONTEIRO GURJAO (IRMANDADE DA SANTA CASA DE MISERICORDIA
DE SAO PAULO), ALEXSANDRA CHRISTIANNE MALAQUIAS DE MOURA RIBEIRO

Introducdo: a displasia acromicrica (DA, OMIM 102370) € uma displasia rara, com menos de 60
casos descritos. E caracterizada por baixa estatura desproporcional grave, com maos e pés curtos,
alteracOes radiol 0gicas caracteristicas e dismorfismo facial. O tratamento com GH é controverso.
Objetivo: descrever um caso de DA e a resposta ao tratamento com GH. Métodos. as
informacdes foram obtidas através da andlise retrospectiva do prontuério e feita comparacdo com
dados da literatura. Resultados: paciente do sexo feminino, nascida de parto vaginal, 42 semanas,
peso de 3210g (z-PN=-1.16) e comprimento 47,5cm (z-CN=-2.14), sem intercorréncias
perinatais. Filha de pais ndo consanguineos (TH=164cm, z-TH=+0,14), com 2 irm&os higidos.
Evoluiu com baixa estatura desproporcionada, sendo encaminhada para avaliagdo da
Endocrinologia Pediatrica aos 2 anos e 9 meses, sendo observado na primeira avaliagdo maos e
pés curtos, z-estatura=-3,0 e estadiamento puberal = 1. Foi iniciado tratamento com rhGH
(0,1Ul/kg/dia) aos 5 anos com Z escore inicial de estatura de -4,2. No inicio do tratamento
manteve velocidade de crescimento de aproximadamente 5 cm/ano, com diminuicdo gradua até
2cm/ano, mesmo com aumento da dose para 0,15Ul/kg/dia desde os 7 anos e 7 meses. Aos 9
anos e 2 meses, o rhGH foi suspenso, com Z escore de estatura de -4,02. Durante 0 seguimento, a
paciente foi avaliada aos 6 anos e 5 meses pela Genética que confirmou diagnéstico de DA
através do estudo molecular do gene FBN1: 2 variantes aélicas em hetetozigose ¢.1875TC
p.Asn625Asn (polimorfismo) e ¢.8149GA p.Glu2717Lys (patogénica). Conclusdo: Esta paciente
foi tratada com rhGH por 3.5 anos com resposta ruim ao tratamento, conforme 2 casos de DA
relatados anteriormente na literatura. Esse caso ilustra a importancia do diagnéstico molecular
nos casos de baixa estatura desproporcional tanto para decisdo sobre o tratamento quanto para o
melhor seguimento desses pacientes, prognaéstico e aconsel hamento genético.
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