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Resumo: Variantes patogénicas no gene ACAN estdo associadas a baixa estatura e a interrupgcdo precoce
do crescimento, levando a uma previsdo de atura final reduzida na idade adulta.Descrever
paciente com uma displasia esquelética rara associada a uma variante patogénica, anteriormente
ndo descrita, no gene ACAN.Crianca acompanhada em ambulatério especializado de
Endocrinologia Pediétrica no periodo de janeiro/2022 a agosto/2023.Menino, 6 anos e 8 meses,
foi encaminhado para avaliacdo de baixa velocidade de crescimento. Tem histéria familiar de pai
com baixa estatura desproporcionada e tratamento anterior com somatotrofina. Ao exame fisico,
crianga apresentava bossa frontal, hipoplasia de face média, estatura abaixo da media
populacional (DP -1,20) e relacdo SS/E alterada (DP > +2,0). Crianca era impubere e apresentava
velocidade de crescimento limitrofe. Idade Gssea estimada foi de 6 anos e ressonancia magnética
de crénio e hipofise foram normais. Devido a baixa estatura desproporcionada as custas de
encurtamento de membros, foi solicitado painel de displasias esqueléticas que identificou a
variante patogénica p.Va7Aspfs*3, em heterozigose, no gene ACAN. Diante dos achados
clinicos e com base na literatura atual, foi iniciado tratamento com somatotrofina
(0,23U1/kg/dia).Este caso destaca a importancia da avaliacdo clinica detalhada e da investigacao
genética em criangcas com baixa velocidade de crescimento e suspeita de displasia esquelética,
pois aidentificagdo de variantes patogénicas pode direcionar o tratamento adequado e melhorar a
qualidade de vida dessas criangas. O mecanismo da mutagdo no gene ACAN envolve a
maturacdo precoce dos condrécitos hipertréficos e invasdo antecipada de vasos sanguineos e
osteoblastos na placa de crescimento, resultando em fusdo precoce das epifises apods o inicio da
puberdade. Nesse sentido, o bloqueio puberal por meio da terapia com analogos de GnRH pode
Ser uma opgao para pacientes com mutages nesse gene. Estudos recentes tém indicado que o uso
combinado do horménio do crescimento (GH) e andlogos de GnRH pode oferecer beneficios
significativos nesses pacientes. Essa combinacdo pode ndo apenas melhorar a estatura final, mas
também minimizar as complicagdes associadas a fusdo prematura das placas epifisarias, desde
dores em membros inferiores até osteoartrite. Entretanto, € importante ressaltar que, apesar dos
avangos promissores, ainda existem lacunas no conhecimento e na terapia dessas condic¢es
genéticas. Sao necessarios estudos adicionais para aprimorar as abordagens terapéuticas e, assim,
melhorar a qualidade de vida dos individuos afetados por essas condicdes genéticas raras. Além
disso, descrevemos uma variante ainda ndo reportada na literatura médica.
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