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Deficiéncia | solada De Hormanio De Crescimento Tipo 1A: Revisdo Narrativa E Relato De
Casos De Duas Familias

Introducdo: A Deficiéncialsolada de GH (DIGH) tipo 1A érara, de heranga autossomica
recessiva, com variantes no gene GH1 que impedem a secrecdo de GH. O tratamento com GHrh
leva a producé&o de anticorpos anti-GH e baixa resposta clinica. Objetivos: Relatar a evolugdo da
DIGH 1A em 2 familias (2 casos em cada familia) com o tratamento e realizar umarevisio
narrativa daliteratura.Metodologia: A revisao foi feita no PubMed, utilizando o termo e descritor
“isolated GH deficiency’. Foram selecionados artigos publicados entre 1970 e dezembro de 2023,
em inglés e que incluissem criangas de 0-18 anos. Os relatos foram feitos com base na reviséo
dos prontuarios médicos.Resultados: |dentificados 241 artigos inicia mente. Destes, selecionados
todos os artigos em que haviamencgdo a DIGH 1A, totalizando 12 artigos. Foram somados mais 9
encontrados em suas referéncias, com total de 21 artigos. Identificados 59 pacientes (33 M/26 F)
com diagndstico molecular de DIGH 1A, oriundos de 36 familias. Consanguinidade reportada 16
familias. A idade ao diagndstico variou de 3 meses a 14 anos e 1 més e 0 Z escore de estatura ao
diagndstico de -3,0 a-9,3. O tratamento com GHrh foi realizado em 55 pacientes. O tempo de
tratamento variou entre 6 meses a 13 anos e 6 meses. Tratamento com IGF1rh foi descrito em
apenas 4 pacientes. A dosagem de anticorpos anti-GH foi positivaem 27 pacientes, em 30 deles
ndo foi avaliada e em 2 deles foi negativa. A variante genética mais descritafoi a delecéo em
homozigose de 6,7Kb do gene GH1, em 29 individuos. Também foram descritas delecdes do
GH1 em homozigose de 6,0Kb, 7,0Kb, 7,1Kb, 7,5Kb, 7,6Kb, 40Kb e 45Kb. Osvaoresde Z
escore de estatura final foram descritos em apenas 4 pacientes, variando de-1,6 e -5,3. Relatos de
casos. Familia 1 com menino de 2 anos e meninade 1 ano ao diagnostico da DIGH, com Z escore
de estaturainicial de-6,6 e — 5,0, respectivamente. Ele estd em uso de GHrh ha 6 anos e 8 meses
e elaha 3 anos e 8 meses com resposta ao tratamento por 4 anos e 6 meses, respectivamente.
Ambos com anticorpos anti-GH positivos. Familia 2 com menino de 1 ano e menino de 9 meses
ao diagnostico de DIGH, com Z escore de estaturainicia de-7,5 e -5,8, respectivamente. O mais
velho estéa em uso de GHrh ha 8 anos e 7 meses, com declinio da vel ocidade de crescimento ha 1
ano e o mais hovo ha 9 meses, sem ganho no Z escore de estatura. N&o realizada pesguisa de anti-
GH. Em ambas as familias foram encontradas a delecéo em homozigose de 6,3Kb, ndo descrita
naliteratura.Conclusdo: A DIGH 1A pode cursar com resposta de crescimento insuficiente ao
GHrh, devido aos anticorpos neutralizantes anti-GH. Entretanto, existe umavariagdo significativa
na resposta terapéutica, inclusive em individuos da mesmafamilia. A perda de resposta é
imprevisivel e observada em momentos variaveis apos o inicio daterapia. Descrevemos pela
primeiravez a variante homozigotica de delecéo de 6,3Kb no GHL1.
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