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Trabalhos Cientificos

Baixa Estatura E Dismorfismos Nas Sindromes Genéticas Raras. A Importancia Da Investigacdo
No Diagnéstico Da Sindrome De Floating-Harbor.

Introducdo: A baixa estatura (BE) é um dos principais motivos de encaminhamento paraa
endocrinologia pediatrica e pode ser parte da apresentacéo de doengas genéticas raras, como ha
sindrome de Floating-Harbor.Objetivos. Trata-se de paciente do sexo feminino, encaminhada
para avaliacdo em servico publico de referéncia em endocrinologia pediétrica, aos 5 anose 5
meses, por baixa estatura e baixo peso desde o nascimento. Ao exame inicial apresentava peso de
13,9 kg (-2,44 DP), estaturade 96 cm (-3,0 DP), dismorfismos faciais (distancia bitemporal
reduzida, orelhas de implantacdo baixa, filtro nasolabial profundo, prognatismo) e atraso de fala.
Criancafoi nascida atermo, com idade gestacional de 38 semanas + 4 dias, baixo peso e pequena
paraidade gestacional: peso: 2485 g (-1,56 DP), comprimento: 45 cm (-2 DP) e perimetro
cefalico: 33 cm (-0,22 DP). A velocidade de crescimento no primeiro ano de vidafoi 21 cm/ano.
Histdria de craniossinostose corrigida cirurgicamente no segundo ano de vida, atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor (fala e marcha) e episodios recorrentes de infecgdes
respiratérias. Exames laboratoriais iniciais evidenciaram anemia ferroprivaleve, sem outras
alteracOes, caridtipo: 46,XX. AvaliagOes seriadas demonstraram vel ocidade de crescimento
persistentemente baixa (3-4 cm/ano), com estatura na Ultima avaliagdo de 101,5 cm (-4,0 DP).
Ultrassonografia abdominal e ecocardiograma ndo apresentaram alteractes. Exoma revelou
variante patogénica de novo no gene SRCAP (p.Arg2435*, ¢.7303C>T), confirmando o
diagndstico de sindrome de Floating-Harbor. A paciente encontra-se em acompanhamento
multidisciplinar, com discussdo em equipe sobre a possibilidade de tratamento com
somatotropina (GHr).Metodologia: Resultados: Concluséo: A sindrome Floating-Harbor € uma
condicdo genéticarara, de padréo autossdomico dominante, causada por variantes no gene
SRCAP, caracterizada por dismorfismos craniofaciais tipicos, baixo peso ao nascer, baixa
estatura proporcional e anomalias esquel éticas. Ao longo da vida, podem apresentar atraso na
idade Ossea, que se normaliza entre seis e doze anos, prejuizo grave nalinguagem receptiva e
expressiva, hipernasalidade, voz aguda e deficiéncia intelectual, tipicamente leve a moderada.
Neste caso, a persisténcia de baixa estatura, associada ao fendtipo dismorfico e ao atraso no
desenvolvimento, direcionou a investigacdo genética, fundamental para a definicéo diagnostica.
A literatura descreve resposta variavel ao GHr, com qualidade de evidéncia baixa, sendo
necessaria avaliacdo individualizada de riscos e beneficios antes da institui¢éo do tratamento. O
caso reforca aimportancia dainvestigacéo e acompanhamento da baixa estatura em pacientes
pediétricos, sobretudo quando associada a dismorfismos e atraso de desenvolvimento. A analise
genéticafoi determinante para o diagnéstico de sindrome Floating-Harbor, possibilitando
aconselhamento familiar adequado e discussao terapéutica direcionada.
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