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Resumo: Os defeitos no gene SHOX sdo a principal causa monogénica de baixa estatura (BE). O fendtipo
dessas alteragOes genicas pode variar de discondrosteose de Leri-Weill (LWD), sindrome de
Turner (ST), displasias esqueléticas graves e baixa estatura idiopética (BEI). Relatar um caso de
baixa estatura desproporcional com caracteristicas fenotipicas tipicas de LWD, seu diagnéstico
genético e 0 seguimento. Dessa forma, auxiliar na identificagdo precoce dos casos onde h&
suspeita de defeitos no gene SHOX para beneficio do uso do horménio de crescimento (GH).
Além disso, garantir 0 aconselhamento genético e permitir melhor perspectiva de dtura final.
Menina com 12 anos, apresentando BE desproporcional, mesomelia e deformidade de Madelung.
Fez uso de GH por 2 anos e 6 meses. Obteve ganho em estatura de 11cm, passando de 130,5cm
(Z: -3,54) para 141,5cm (Z: -2,98) ao fina do tratamento. Em um dos registros do seguimento
chegou a apresentar velocidade de crescimento de 7cm/ano (2019 a 2020). Durante o
acompanhamento foi observado o padrdo familiar (avé materna, mde e dois irmaos) de BE
desproporcional e outros fendtipos da LWD. Essas manifestacbes fenotipicas foram de
fundamental importancia para suspeita clinica e realizacdo de teste molecular, que confirmou a
hipotese. A presenca de caracteristicas fenotipicas de BE desproporcional, mesomelia e
deformidade de Madelung sugerem o diagnostico de LWD, sendo indicado a realizagcdo do
estudo molecular do gene SHOX e o inicio do uso precoce do GH para melhora da estatura final.
O aconselhamento genético € de grande importancia para diagnéstico e tratamento precoce em
futuras geragoes.
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