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Trabalhos Cientificos

Papel Da Investigacdo Molecular No Diagnostico De Baixa Estatura: Relato De Caso De Uma
Variante Nos Genes Col9A3 E Ubab.

Introducdo: Oitenta por cento da variagao de altura € explicada por fatores genéticos, embora a
avaliacdo medica padréo da baixa estatura (BE) se baseie no exame fisico e em parametros
laboratoriais e identifigque uma causa patol 6gica de BE em 1% a 40% dos individuos. Esta
pesquisa tem como objetivo relatar um caso clinico de uma crianga com BE submetidaa
investigacdo molecular.Objetivos. HAS, 9 anos e 9 meses, filha Unica de casal ndo consanguineo,
procurou o servico de endocrinol ogia pediétrica com queixa de BE. Recém-nascida com peso e
altura adequados para a idade gestacional, com crescimento lento a partir do segundo ano de
vida. Ao exame fisico, apresentava: peso 18,5 kg (-3,2 DP), dtura120 cm (-2,64 DP),
caracteristicas sindrémicas caracterizadas por microcefalia (PC 45 cm), epicanto, base nasal
larga, orelhas pontudas e de implantacdo baixa e agenesia dentaria. Exames laboratoriais gerais
sem alteracOes, teste de estimulag&o com clonidina responsivo (9 ng/mL) e idade 6ssea de 8 anos
e 10 meses. Metodologia: Resultados: Foi realizado Exoma Completo através de Sequenciamento
de Nova Geragao (NGS), que demonstrou variante de significado incerto (VUS) em heterozigose
nos genes COL9A3 e UBADS. Elainiciou uso do GH aos 10 anose 9 mesese aos 11 anos e 11
meses pesava 24,8 e tinha altura de 136,5 (-2,07DP), ainda sem sinais de puberdade e com
inteligéncia normal .Conclusdo: O gene COL9A3 codifica uma das trés cadeias alfa do colageno
tipo 1X. Pacientes com variantes em homozigotos apresentam sindrome de Stickler, caracterizada
por hipoplasia da face média, miopia, perda auditiva e anormalidades epifisarias. Pacientes com
mutagdes heterozigotas apresentam displasia epifisariamdltipla do tipo 3. O gene UBAS codifica
a enzima ativadora do modificador semelhante a ubiquitina 5. M utagcdes nesse gene podem causar
encefal opatia do desenvolvimento e epil ética 44, que se apresenta com 0S seguintes sintomas:
baixa estatura, microcefalia, deficiéncia visual, deficiéncia mental e motora, convulsdes e atrofia
cerebelar. A conjuncéo dos dois VUS nos genes mencionados pode justificar o caso clinico Unico
deste paciente e foi essencial para o relato que convenceu o governo do estado de Goias a
disponibilizar o tratamento com GH para esta crianga. Além disso, o diagndstico molecular em
casos de SS pode encerrar o trabalho de diagnéstico do paciente, pode a ertar o médico sobre
outras comorbidades para as quais 0 paciente estd em risco e é extremamente valioso para o
aconsel hamento genético.
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