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Trabalhos Cientificos

Entre Horménios E Ossos: Um Caso Complexo De Sindrome De Mccune-Albright Com
Puberdade Precoce E Deformidades Craniofaciais

Introducdo: A sindrome de McCune-Albright (SMA) é uma condi¢do genética rara causada por
mutagOes somaticas pos-zigoticas no gene GNAS, levando a ativagdo constitutiva da proteina Gs
alfa, aumento do AMPc e producdo auténoma de hormanios em diversos tecidos. Classicamente,
€ caracterizada pelatriade: displasia fibrosa poliost6tica, manchas café com leite e puberdade
precoce periférica. O espectro clinico é variavel, dependendo do momento do mosaico e dos
tecidos acometidos. A puberdade precoce resulta da producéo autdbnoma de esteroides ovarianos,
com formagao de cistos funcionais e sangramentos vaginais recorrentes, acelerando a maturacéo
esguel ética e comprometendo o crescimento.Objetivos: Paciente do sexo feminino, acompanhada
desde 0s 6 anos e 7 meses por telarca bilateral, odor axilar, sangramento vaginal intermitente,
discreto ganho estatural e avanco importante daidade Ossea. Iniciou tratamento com cetoconazol.
Também apresentava uma mancha café com leite. Exames laboratoriais mostraram atividade
estrogénicaintermitente, cistos ovarianos volumosos e gonadotrofinas suprimidas, compativeis
com puberdade precoce periférica. Observou-se deficiéncia persistente de vitamina D e elevacéo
inicial dafosfatase alcalina, com queda progressiva apos uso de pamidronato. Tomografia de
cranio e orbitas revelou displasia fibrosa craniofacial extensa, com deslocamento inferolateral da
oOrbita esquerda e reducéo do canal Optico. A cintilografia 6ssea mostrou remodel acéo
heterogénea acentuada na hemiface esquerda e moderada no fémur esquerdo. O potencial visual
evocado permaneceu hormal e estavel, sugerindo preservacdo da via Optica apesar do
comprometimento craniofacial.Metodologia: Resultados: Conclusdo: Discussdo: O tratamento
com pamidronato e suplementacao de vitamina D levou a estabilizacéo clinica parcial, com
reducdo dos marcadores de remodel agéo 0ssea e auséncia de fraturas ou deformidades
progressivas. O caso ilustra a complexidade do manejo da SMA, com flutuac&o hormonal e
avanco persistente da idade dssea, mesmo com cetoconazol. Exames laboratoriais e de imagem
seriados foram essenciais para mapear a extensdo da doenca, acompanhar aresposta terapéutica e
prevenir complicacdes. Conclusdo: O reconhecimento precoce da associacéo entre puberdade
precoce periférica e displasia fibrosa poliostética, aliado a uma abordagem multidisciplinar, é
essencial paraotimizar o crescimento, preservar afuncéo visual e reduzir morbidades Osseas e
hormonais.
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