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Resumo: A Braguidactilia (BD) se refere ao encurtamento desproporcional dos dedos das méos e dos pés,
ela congtitui um grupo heterogéneo de desenvolvimento anémalo das falanges e/ou metacarpos,
podendo ser dividida em doenca simples ou complexa.Relatar o caso de um paciente que foi
diagnosticado com BD do tipo Al, discutindo os aspectos clinicos e diagnésticos.Foram
revisados dados de prontuério de paciente portador de BDA1, além de revisdo de literatura com
pesquisa nas bases de dados da Pubmed.Relato de caso - paciente de 18 anos, acompanhado ha 8
anos devido quadro de baixa estatura, sem antecedentes perinatais relevantes, com cognitivo
preservado e sem ateracfes OGsseas, como escoliose. Os pais s80 consanguineos, sendo que o pai
apresenta baixa estatura masculina nunca investigada. Realizada investigacéo para deficiéncia de
GH e baixa estatura familiar, com curva de GH com clonidina e IGF1 sem alteragbes. Em
seguida, realizada curva de GH com insulina, dosagem de IgA, dosagem de IGF1 e ressonancia
magnética de sela turcica, todos sem ateraces. Nesse primeiro momento foi prescrito
testosterona e ndo foi utilizado tratamento com GH. Durante investigacdo coletado exame
genético para painel de displasia 6ssea evidenciando a variante do gene Indian Hedgehog (IHH),
e auséncia de variante do gene FGFR3. Assim, o paciente obteve o diagnéstico de BD do tipo A1
aos 17 anos. Discussdo - a BD é um termo que se refere ao encurtamento desproporcional dos
dedos das méos e dos pés, ela constitui um grupo heterogéneo de desenvolvimento andmalo das
falanges, metacarpos ou de ambos, podendo ser dividida em doenca simples ou complexa do
dedo curto. A BD na sua forma simples inclui cinco tipos clinicos sendo esses: tipo A, B, C, D e
E. A variacdo do tipo A se refere a malformagdo da falange média e, dependendo do numero e
localizagéo dos dedos afetados a BD do tipo A inclui cinco subtipos A1-5. Em geral, todos os
tipos de BD sdo raros, exceto os tipos A3 e D, que possuem prevaléncia de cerca de 2%. A BD
tipo A1 € uma doenca hereditaria autossdmica dominante caracterizada pela baixa estatura e
encurtamento ou auséncia das falanges médias da maioria dos dedos. Além da BDA1 aguns
pacientes com sindromes complexas podem apresentar escoliose, nistagmo, atraso no
desenvolvimento ou deficiéncia intelectual. A BDA1 é causada devido a mutacBes no gene
localizado no cromossomo 20g35-36, o IHH e, até o momento cerca de quatorze variantes
patogénicas diferentes do IHH foram identificadas em individuos com BDAL. O gene IHH esta
intimamente relacionado com a formagéo e diferenciacéo de cartilagens e 0ssos, sendo assim, sua
mutagdo afetard o desenvolvimento da cartilagem levando as alteragdes caracteristicas.No caso
apresentado, além da baixa estatura, ndo foi possivel identificar caracteristicas clinicas adicionais,
dificultando o diagnéstico. Isso demostra a importancia da investigacdo adequada nesses
paci entes.
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