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Resumo: A Sindrome de McCune Albright (SMA) é uma patologia rara, resultante de uma variante pos-
zigética patogénica, ativadora na proteina G (GNAS), com apresentacdo clinica variavel de
hiperfuncdo enddcrina além da triade: manchas café-com-leite, puberdade precoce independente
de gonadotrofinas e displasia fibrosa poliostética. 1) HSC, 7,7 anos, feminina, branca,
encaminhada por episddios de sangramento vaginal, telarca bilateral (Tanner M2P2) com
regressao parcial e discreta mancha café com leite em nadega esquerda. Negava uso de
medicagdes. Aos 7 anos, evoluiu com assimetria em hemiface esquerda, com deslocamento infra-
orbitério, confirmado por tomografia de crénio. Exames. Idade 6ssea (10)=7 anos 10 meses,
Idade cronolégica (IC)=7 anos, LH e FSH, basal e ap6s estimulo com LHRHa, pré-puberais,
Ultrassonografia (US) pélvica com Utero 3.3x1.6x2.0 e volume de 5¢cm3 e cisto simples em ovéario
direito de 41mm, Cintilografia 6ssea: sugestiva de displasia fibrosa em face e fémur esguerdo aos
8 anos e 1 més. Antropometria: peso 34kg, estatura 132,8cm. 2) AVFM, 3,3 anos, feminina,
branca, encaminhada por telarca progressiva desde 1 ano de vida e sangramento vaginal. M3P1,
sem outras alteragcbes. Mancha café com leite ausente. Exames. 10=7 anos, LH e FSH, basal e
apos estimulo com LHRHa, pré-puberais, US pélvico com cisto ovariano esquerdo de 14cm3,
Raio-x 0ssos longos sem ateragdes. Evoluiu com hipertireoidismo subclinico, anticorpos
antitireoidianos negativos e US de tireoide com dois nédulos foliculares. Aos 4 anos o cisto
ovariano aumentou significativamente, realizada exérese com posterior regressdo das mamas,
sem novos episodios de sangramento. Aos 6 anos, as mamas desenvolveram-se hovamente com
gonadotrofinas pré-puberais, estradiol 129 pg/mL e hipertiroidismo (TSH <0,05mU/L T4L
1,71ng/dL). Cintilografia 6ssea: displasia fibrosa em membros inferiores aos 6 anos 8 meses.
Antropometria: peso 48kg e estatura 150cm. O espectro de apresentacfes clinicas da SMA nestes
relatos implica em diagndsticos diferenciais nos casos de hiperfungdo enddcrina, incluindo
puberdade precoce independente de gonadotrofinas, cisto ovariano funcionante, hipertireoidismo
e displasia fibrosa. Porém estes achados ndo sdo concomitantes, a mancha café com leite pode
apresentar-se desde o nascimento, a puberdade precoce a partir de 1 ano de vida, seguida pela
displasia 6ssea aos 4 anos, hipertireoidismo aos 10 anos e aceleracdo do crescimento na
puberdade.
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