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Trabalhos Cientificos

Hipofosfatemia Ligada Ao X: Relacdo Entre Gendtipo, Fendtipo E Resposta Ao Tratamento

Introducdo: A hipofosfatemialigadaao X (XLH) decorre de variantes patogénicas no PHEX,
resultando em defeito de mineralizacdo Ossea, deformidades esquel éticas e alteragtes
antropométricas.Objetivos: Descrever e analisar as caracteristicas genotipicas, clinicas e
antropométricas de criancas e adolescentes com XLH.Metodologia: Estudo observacional
retrospectivo com 16 pacientes avaliados entre 2024 e 2025. Dados clinicos, laboratoriais e
radiol 6gicos foram col etados de prontuérios, e as analises realizadas no SPSS 27.0. Resultados: A
amostraincluiu 10 (62,5%) meninas e apresentou mediana de idade de 12,6 [4,23,5] anos, com
mediana de idade ao diagnostico de 3,5 [1,11,3] anos. Quanto a puberdade, 11 (68,8%) eram
puberes, sendo apenas 1 (6,3%) caso de puberdade precoce. Os pacientes foram divididos em
dois grupos de acordo com o tipo de variante patogénica no gene PHEX: 9 (56,2%) tinham
variantes truncantes e 7 (43,8%) variantes ndo truncantes. Fraqueza muscular foi relatada por 4
(25%) pacientes, fraturas ocorreram em apenas 1 (6,3%) e dores dsseas em 10 (62,5%), mais
frequentes no grupo truncante. Todos apresentaram deformidades esquel éticas (81,3% geno varo,
12,6% geno valgo e 6,3% craniossinostose). Pacientes com variantes ndo truncantes exibiram
maior distanciaintercondilar (11,1 £ 1,4 vs. 5,7 £ 4,9 cm, p=0,03), sem diferenca narelacéo
envergadura/estatura.Quanto a estatura, 7 (43,8%) tinham baixa estatura e 9 (56,3%) estatura
adequada. Portadores de variantes ndo truncantes apresentaram escores Z de estatura mais baixos
noinicio (-3,3+ 0,71 vs. -1,7 + 1,0, p=0,019) e na avaliagéo atual (-3,63 + 1,33 vs. -1,65 + 0,70,
p=0,006). Parao IMC, 10 (62,6%) eram eutréficos, 3 (18,7%) com sobrepeso e 3 (18,7%)
obesos. Pacientes com variantes truncantes apresentaram maior escore Z de IMC no inicio do
acompanhamento (1,63 £+ 0,66 vs. 0,45 + 0,50, p=0,01).Seis pacientes (37,5%) foram submetidos
acirurgias ortopédicas (2[1,4] cirurgias), sem diferenca entre os grupos. A duragéo do tratamento
convencional foi 6 [1,20] anos, e 13 (81,3%) iniciaram burosumabe, com 1,6 [0,2,4,5] anos de
uso. N&o houve diferenca entre 0s grupos quanto a duracéo do tratamento convencional ou com
burosumabe.Observou-se correlagdo negativa entre a disténcia intercondilar e a duragdo do uso
de burosumabe (r=-0,543, p=0,045). N&o houve correlacdo significativa entre a duracdo do
tratamento convencional e adistanciaintercondilar (p=0,578), nem entre IMC e duragédo do
burosumabe (p=0,989). Conclus&o: nos pacientes com XLH estudados, houve uma alta

preval éncia de deformidades Gsseas e comprometimento do crescimento. Variantes ndo
truncantes associaram-se a estatura mais baixa e maior distancia intercondilar, enquanto variantes
truncantes relacionaram-se amaior IMC inicial. O uso de burosumabe mostrou correlacéo com
reducdo da distanciaintercondilar, sugerindo beneficio naremodel agdo Ossea.
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