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Titulo: Relato De Caso: Sindrome Hipoplasia Cartilagem-Cabelo Em Irmaos

Autores: Introducéo: A Hipoplasia Cartilagem-Cabelo (CHH) € uma condrodisplasia metafisaria de
heranca autossdmi ca recessiva causada pela mutacéo no gene RMRP (RNA component of
mitochondrial RNA processing endoribonuclease) que altera areplicacdo do DNA mitocondrial,
rRNA e mRNA, cruciais para o processo de controle celular. Produz alteracfes na formagao
0ssea e cartilaginosa e afeta aimunidade humoral. Além da manifestag@o esquel ética com baixa
estatura desproporcionada, podem ocorrer outras alteracdes fenotipicas, imunodeficiénciae
aumento do risco de malignidade. Objetivos: Caso 1. Feminino, nascidaatermo (RNT) e
pequena para a idade gestacional (PIG), primeirafilha de pais higidos, ndo consanguineos, com
estatura alvo de 167,1cm, sem histériafamiliar de baixa estatura ou displasia ssea. Apresentava
macrocefalia e rizomelia. Evoluiu com desenvol vimento neuropsicomotor (DNPM) adequado,
otites de repeticdo, baixa vel ocidade de crescimento (V C), deformidade de membros inferiores
(varo), baixa estatura desproporcionada, obesidade e ansiedade. Iniciou puberdade aos 10,5 anos
e com 12,8 anos apresentava: estatura de -6,9 DP, IMC de +4,58 DP, relacéo altura sentada/altura
de 0,62, M5 P5. Realizou exoma completo com deteccédo de duas variantes patogénicas. RMRP
n.6G>T (heranga materna) e RMRP:n.196C>T (heranga paterna). Caso 2: Masculino, RNT, PIG,
segundo filho, evoluiu com DNPM adequado e quadros frequentes de bronquiolite e pneumonia.
No primeiro ano devidaa VC foi de 14 cm/ano. Com 1 ano e 2 meses apresentava: peso 8,3kg (-
1,81 DP), comprimento 65cm (-5,33 DP), PC 47,2cm (+0,44 DP) e rizomelia. Realizou exoma
completo com deteccdo de duas variantes patogénicas. RMRP n.6G>T (heranca materna) e
RMRP:n.196C>T (heranga paterna). Metodologia: Resultados: Conclusdo: Foram descritas mais
de 100 mutacdes associadas a CHH. Estudo brasileiro reportou 12 mutacdes novas distintas das
encontradas em outras populagdes. Em 60,9% dos 23 pacientes a variante encontrada foi
196C>T*. Nosso relato descreve pacientes com uma variante nova de heranca materna. Devido a
associacdo com malignidade j& descrita na sindrome, ha necessidade de vigilancia e preocupacdo
guanto ao uso do hormdnio de crescimento. Os casos descritos mostram aimportancia da
investigacdo genética dos pacientes com baixa estatura desproporcionada. No momento ndo ha
tratamento especifico da baixa estatura destes pacientes. Recomenda-se a triagem para
imunodeficiéncias e neoplasias.
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