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Perfil Genético Dos Pacientes Pediatricos Diagnosticados Com Raguitismo Em Hospital Terciério

Introduc&o: O raquitismo resulta da desregulacdo da homeostase do calcio e fésforo, causando
mineralizacdo dssea deficiente e deformidades esquel éticas. No raquitismo hipofosfatémico,
mutacdes em genes que codificam transportadores de fosfato no tdbulo renal sdo determinantes
para sua patogénese. Objetivos:. Identificar o perfil genético dos pacientes pediatricos
acompanhados por raquitismo em um Hospital Terciério.Metodologia: Estudo observacional,
retrospectivo e descritivo realizado em hospital terciario de Pernambuco, com coleta de dados
entre junho e agosto de 2025, incluindo resultados de testes genéticos especificos para raguitismo
realizados entre 2004 e 2025. Foram incluidos pacientes pediétricos com suspeita clinica de
raguitismo, como baixa estatura ou deformidades ésseas sugestivas, submetidos a painel genético
direcionado. Analisaram-se resultados contendo descricéo e interpretacéo das variantes
genéticas.Resultados: A andlise de 15 pacientes identificou variantes associadas a doenca em oito
casos, sendo sete com mutagdes no gene PHEX, no cromossomo X, compativeis com raguitismo
hipofosfatémico ligado ao X. As mutagdes incluiram substitui¢cdes pontuais em hemizigose e
heterozigose, além de variagdes no nimero de copias (CNVs) em regides especificas, como
chrX,22.178.379 G>T, chrX,22.212.902 A>C, chrX,22.208.620 G>A, chrX,22.117.123 G>T, e
CNVsnosintervalos chrX,22.112.060-22.112.941 e chrX,22.056.469-22.056.708, além de uma
substituicdo complexa chrX,22.115.088 GA>TH. Conforme aliteratura, o raquitismo
hipofosfatémico ligado ao X € aforma hereditaria mais prevalente, com incidéncia estimada de
1:20.000 nascidos vivos. A doenca resulta de mutagtes no PHEX que comprometem a inativacéo
do fator de crescimento do fibroblasto 23 (FGF-23), levando a fosfatiriarenal e hipofosfatemia.
Além desses casos, um paciente apresentou variante heterozigotica chrl7,44.255.707 C>T no
gene SLC4A1, compativel com acidose tubular renal distal tipo 1, cuja mutacdo geralmente causa
formas brandas da doenca, com acidose metabdlica hiperclorémica compensada, manifestando-se
nainfancia ou mais tarde, com impacto menos severo no crescimento. Nos demais sete casos, néo
foram identificadas variantes genéticas que expliquem o quadro clinico, evidenciando a
heterogenei dade genética e etiol 6gica dos disturbios do metabolismo do fosforo e
célcio.Conclusdo: Os resultados destacam aimportancia da investigagdo genética em suspeita
clinica de ragquitismo. A alta frequéncia de mutactes no gene PHEX reforca suarelevancia na
patogénese pediétrica da doenca, enquanto a variante em SLC4A 1 ressalta a necessidade de
considerar outras causas genéticas, como a acidose tubular tipo 1. A auséncia de variantes em
alguns pacientes indica a necessidade de ampliar andlises genéticas e integrar dados clinicos e
bioquimicos para um diagndstico mais preciso.
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