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Contribui¢des Genéticas Para O Hipopituitarismo Congénito: Uma Revisdo Sistemética
Introduc&o: O hipopituitarismo congénito € uma condicdo enddcrina rara caracterizada pela
deficiéncia na producdo de mais de um horménio hipofisério desde o nascimento. Essa condicéo
pode resultar de malformacfes estruturais do eixo hipotalamo-hipofisario ou de alteracbes
genéticas que afetam diretamente o desenvolvimento e a funcéo da hipdfise. Diversos genes
envolvidos na embriogénese hipofisaria e naregulacdo de fatores de transcricdo especificos tém
sido associados ao desenvolvimento do quadro clinico, destacando o papel crescente da genética
no diagnostico etiol 6gico da doenga.Objetivos: Identificar e sistematizar 0s genes associados ao
hipopituitarismo congénito, afim de contribuir para o aprimoramento do diagndstico e do manejo
clinico da condicéo.Metodologia: Revisao sistemética conduzida nas bases de dados PubMed,
Embase, Scopus e Web of Science. Foram incluidos estudos originais que investigassem os genes
relacionados ao hipopituitarismo congénito. Foram excluidas revisdes sisteméticas, metanalises,
estudos experimentais em animais e artigos ndo publicados em periddicos cientificos. Os genes e
seus fendtipos foram confirmados na busca no OMIM.Resultados. Foram identificados 46 genes,
gue foram agrupados em cinco categorias principais: (1) associados a holoprosencefalia, (2)
associados a displasia septo-Optica, (3) relacionados a ateragdes da haste hipofisaria, (4)
vinculados a quadros sindrémicos, e (5) com fenétipo hipofisario isolado. A literatura também
citamais de 40 outros genes candidatos. Em relacéo a herancga, 30 séo de heranga autossdmica
dominante, 15 autossdmicarecessiva e 5 recessivaligada ao X.Conclusdo: Estarevisao
sistematica reuniu os genes atual mente associados a condicéo, permitindo uma melhor correlacéo
entre o gendtipo e as caracteristicas clinicas. Os avancos diagndsticos da condi¢do estéo
relacionados a evolucgéo das técnicas de sequenciamento genético, mas ainda existe uma parcela
consideravel dos casos gue permanece sem causa definida. Dada a gravidade das consequéncias
clinicas do hipopituitarismo congénito ndo diagnosticado, a identificacéo precoce da condicéo €
essencial. O avanco no conhecimento dos genes associados a doenca tem impacto direto na
prética clinica, favorecendo o diagnostico molecular, o aconselhamento genético e aintervencéo
precoce.
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