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Trabalhos Cientificos

Relato De Caso: Sindrome De Joubert Associada A Deficiéncia De Horménio Do Crescimento

Introducdo: A Sindrome de Joubert (SJ) € uma ciliopatia primaria caracterizada por malformacéo
cerebelar e de tronco encefdlico, ateraces no desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM) e
sinal do dente molar na ressonancia magnética (RNM) cerebral. Diversas variantes genéticas
estdo associadas a SJ e seu fendtipo é variado, sendo descrito baixa estatura em alguns desses
individuos. Objetivos. Paciente feminina, nascida a termo, adequada para idade gestacional, com
dificuldade de succéo e hipoglicemia na primeira hora de vida e hecessidade de correcdo com
glicose endovenosa. Evoluiu com atraso motor, hipotonia e manchas café com leite e relato de
hipoglicemias até o quinto més de vida. Na evolucéo suspeita de Transtorno do Espectro
Autista,,evoluindo com ganho excessivo de peso e baixa velocidade de crescimento (VC).
Avaliagdo laboratorial aos 2 anos: IGF-1 41 ng/mL (VR 11-165) e teste de estimulo de horménio
do crescimento (GH) com hipoglicemiainsulinica com pico de GH 0,48 ng/dL. RNM mostrando
adeno-hipofise de dimensdes reduzidas sem caracterizacdo da haste hipofiséaria e alteractes
morfol 6gicas em vermis e peduncul os cerebrais com caracteristicas sugerindo espectro da
Sindrome de Joubert. Paciente atualmente com 5 anos e 6 meses de idade com estatura 102cm (-
2,02 DP), peso 20,1kg (+0,33 DP), IMC 19,3kg/n?? (+2,13 DP), VC 4,8cm/ano com idade 6ssea
compativel com 4 anose 2 mesese IGF-1 73 ng/mL (VR 19-251). Diagnéstico de Deficiéncia de
GH com indicac&o de uso de Somatropina 0,1 Ul/kg/dia. Metodologia: Resultados: Conclusdo: O
diagnostico da Sindrome de Joubert deve ser feito a partir de caracteristica clinicas como
hipotonia, atraso no DNPM, apraxia oculomotora e sinal do “dente molar” naRNM devido a
hipoplasia do vérmis cerebelar e malformagdes no mesencéfalo-rombencéfalo. A prevaléncia
estimada é de 1/100,000. A doenca apresenta heranca autossdmico recessiva e jaforam descritos
mais de 7 genes associados. A mutacdo do gene (KIAAO0753 foi encontrada em pacientes com
Sindrome de Joubert e baixa estatura. O caso relatado apresenta histéria de hipoglicemia neonatal
e quadro clinico e laboratorial de Deficiéncia de GH, além do aspecto radiol 6gico tipico. O caso
relatado alerta para a possivel associacdo da Sindrome de Joubert com Deficiéncia de GH em
paciente com historia neonatal de hipoglicemias, atraso do desenvolvimento neuropsicomotor,
baixa estatura e alteracdo em imagem caracteristica da Sindrome de Joubert. O diagnostico
precoce é fundamental para intervencéo adequada e melhora do desfecho clinico dos pacientes.
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