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Trabalhos Cientificos

Variante No Sox9 E Fendtipo Esquel ético Restrito: Importancia Do Diagnostico Molecular Na
Avaliagdo Da Baixa Estatura

Introducdo: A formagdo Ossea ocorre predominantemente por ossificacdo endocondral, regulada
por vias de sinalizagéo e fatores de transcrigdo. O SOX9, localizado no cromossomo 1724,
codificaum fator essencial para a condrogénese, diferenciacdo gonadal e desenvolvimento
craniofacial. Variantes neste gene estdo associadas a amplo espectro fenotipico, incluindo
displasias esguel éticas graves e atipia genital.Objetivos: Paciente masculino, 12,3 anos,
encaminhado por baixa estatura e assimetria de membros inferiores. Antecedentes: fenda palatina
corrigida no periodo neonatal, perda visual adireita por doenca de Coats, e atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM). Pai com discreta assimetria dos membros inferiores,
mae e irmaos higidos. Exame inicial: estatura 125,4 cm (Z-score -3,84), IMC normal, proporcoes
corporeas preservadas, Tanner G1P1, sem atipia genital. Radiografias mostraram dismetria de
membros inferiores, escoliose, encurtamento ulnar bilateral e de metacarpos/metatarsos.
Avaliacéo laboratorial parainvestigacdo de baixa estatura normal, idade 6ssea de 9 anos. Iniciado
tratamento com hormonio de crescimento recombinante humano (rhGH) sem resposta (Z-score -
4,75) apo6s 18 meses. Exoma identificou variante provavel mente patogénica em SOX9
(c.723del:p.Thr243Profs* 10, rs1598176416), em heterozigose.Metodologia: Resultados:
Conclusdo: Discussdo: O paciente apresenta fendtipo restrito ao esqueleto, reforcando a
variabilidade clinica das variantes no SOX9. O fator SOX9 regula a organizagéo dos condrocitos
e retarda a hipertrofia precoce, sendo essencia para a progressao adequada da placa de
crescimento. A auséncia de resposta ao GH sugere maior comprometimento da cartilagem de
crescimento, semelhante ao observado em outras displasias 0sseas, como acondroplasia.
Conclusdo: O diagndéstico molecular foi fundamental para confirmar a etiologia da baixa estatura.
Relatos adicionais séo necessarios para elucidar os mecanismos da regulacdo da placa de
crescimento e explorar novas estratégias terapéuticas para otimizar a estatura adulta em pacientes
com variantes no SOXO9.
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