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Resumo: A baixa estatura grave pode ser causada por sindrome rara de insensibilidade completa ao
hormdnio de crescimento. Por isso € imprescindivel reconhecer outros diagndsticos com cursam
com déficit de crescimento.Trataese de menina de 8 anos e 2 meses encaminhada para
ambulatorio de hospital referéncia em endocrinologia pediétrica em agosto de 2018 devido baixa
estatura grave (estatura a primeira avaliagdo no z-score -6,34) e facies sindrémica. Paciente
natural de Santa Luzia, Minas Gerais. Apresentou peso e comprimento ao nascer hormais e caiu
na curva de crescimento apds os 6 meses de vida. Relato de pais ndo consanguineos. Ja havia
realizado propedéuticainicial em outro servigo médico, descartadas causas de baixa estatura mais
comuns na populacdo pediétrica, apresentava idade 6ssea (10) atrasada (4 anos), IGF-1 baixo e
em teste funcional com clonidina, apresentou pico maximo de horménio de crescimento (GH) de
70ng/ml. Levantada hipétese de insensibilidade completa a0 horménio de crescimento ou
sindrome de Laron. Foi realizado estudo genético que confirmou a presenca de variante genética
patogénica em homozigose no gene do receptor de hormonio de crescimento (GHR). Ao longo de
5 anos de acompanhamento clinico, apresentou ganho de peso importante e manteve estatura
entre z-score -6,34 e -5,01. Foi receitado tratamento para o distUrbio de crescimento, a medicacéo
INCRELEX® (Mecasermina, IGF-1 recombinante), a paciente ganhou a medicagéo via judicia e
aguarda para iniciar tratamento.A sindrome de Laron (LS) € uma doenca genética rara
caracterizada pela incapacidade de responder ao horménio de crescimento enddgeno ou exégeno
(GH). Estéa associada a mutacdes no receptor de GH, que leva a um defeito de sinalizagcdo do eixo
GH/IGF-1. O gene GHR esta localizado no brago curto do cromossomo 5 e inclui 9 éxons
codificantes. Os pacientes com LS apresentam niveis séricos elevados de GH e IGF1 baixo.
Clinicamente apresentam baixa estatura grave, obesidade, genitdlia peguena nos meninos,
hipoglicemia grave, rosto pegqueno, fronte ampla e nariz em sela. Tem voz aguda e cabelos ralos.
Ou sgja, apresentam caracteristicas fisicas semelhantes a pessoas com deficiéncia de GH, como é
0 caso da paciente em questdio.E extremamente importante uma anamnese e um exame fisico
detalhados para o diagnéstico apropriado de baixa estatura. Deve-se atentar aos niveis altos de
GH e IGF-1 baixos para se pensar em sindrome de Laron. O diagndstico podera ser confirmado
através de teste genético. A medicacdo | GF-1 recombinante (Mecasermina) promove melhora do
ritmo de crescimento e da atura adulta e € aprovada em diversos paises para tratamento de
criangas com insensibilidade ao horménio de crescimento. Porém, a medicacdo € de dificil acesso
por ndo ser comercializada em nosso pais.
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