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Trabalhos Cientificos

Relato De Caso De Sindrome De Blefarofimose Ptose Epicanto Inverso Associada A Puberdade
Precoce Central

Introducdo: A Sindrome de blefarofimose, ptose e epicanto inverso (BPES) € uma condicéo
genéticarara, causada por variantes heterozigoticas do gene FOXL 2, caracterizada por
malformacoes pal pebrais presentes desde o0 nascimento. A associacéo da BPES com puberdade
precoce central (PPC) é pouco documentada, mas pode ocorrer em pacientes com mutagdes no
locus do FOXL 2 relacionado ao desenvolvimento hipofisario e ovariano.Objetivos. Menina, 8
anos 9 meses, apresentou ao nascimento dificuldade em abrir os olhos. Encaminhada a
endocrinologia por telarca aos 7 anos e 9 meses. Ao exame fisico apresentava estreitamento da
abertura e ptose palpebral, deslocamento lateral do canto interno com distancia interpupilar
normal e prega cutanea na palpebrainferior. Estagio puberal de Tanner M3P2. Reavaliadaem 2
meses com Estradiol 0,3 Ul/mL, e nas portadoras de BPES provavel mente secundaria a mutactes
especificas do FOXL 2 que repercutem em ateracfes do eixo. A primeira escolha de tratamento
s80 0s agonistas do GnRH, visando o bloqueio do eixo gonatrdfico, retardando o
desenvolvimento sexual prematuro e permitindo a maturacdo esquel ética adequada. Comentérios
Finais. A BPES é uma condicdo rara cujas manifestagdes podem impactar significativamente a
qualidade de vida dos pacientes. Além das caracteristicas faciais, a pouco documentada
associagdo entre BPES e PPC reforga a complexidade clinica da sindrome, e ilustra a necessidade
de intervencao adequada para minimizar os impactos do desenvolvimento puberal precoce,
incluindo pregjuizo naaturafinal e consequéncias na maturacdo 0ssea. Estudos futuros para
melhor compreensdo da relacdo entre mutacdes do FOXL 2 e disfungdes hipofisérias sdo
necessarios, e podem contribuir no manejo clinico adequado da BPES, oferecendo melhores
perspectivas para os pacientes e suas familias.
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