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Resumo: Introducdo: A Sindrome de McCune Albright € uma mutacéo pds-zigotica que leva a ativagéo do
gene GNAS, caracterizada pelo envolvimento do esqueleto, pele e certos 6rgaos enddcrinos.
Pode variar, entre individuos, no nimero de tecidos envolvidos e no grau em que cada tecido é
afetado. Sua prevaléncia varia de 1:100.000 a 1:1.000.000 de nascidos vivos. Relato do Caso:
J.O.P, feminino, 15 anos, branca. Aos cinco anos apresentou queda da prépria altura, mantendo
dor em membros e claudicagdo. A radiografia de membros constatou fratura de fémur direito,
sendo acompanhada ambulatorialmente, mas evoluiu com piora da claudicacéo e somente cinco
anos depois realizou cirurgia para corregdo da fratura. Aos 14 anos foi encaminhada para
avaliacdo complementar com a hipotese de displasia fibrosa poliostética (DFP); a bidpsia 0ssea
diagnosticou lesdo fibro-dssea e tomografia computadorizada de articulacgo coxofemoral indicou
DFP. Sofreu nova queda da propria altura, com possibilidade de fratura de fémur esquerdo, sendo
encaminhada para internagcdo na unidade de oncologia. Na admisséo a radiografia de 0ssos
apresentava DFP; a0 exame fisico apresentava manchas café com leite em dimidio direito e
exames laboratoriais apontavam deficiéncia de vitamina D e hiperfosfatemia. Submetida a
cirurgia da fratura em fémur direito e recebeu alta com acompanhamento junto a genética e
endocrinologia em uso de carbonato de célcio, colecalciferol e alendronato de sodio. Aprovacéo
CEP — CAAE 18593013.7.0000.5069. Discussdo: o diagnostico baseia-se em trés critérios:
presenca de manchas café-com-leite, DFP (ou mutagdo GNAS no caso de displasia monostética)
e endocrinopatias (puberdade precoce, doenca tireoideana), sendo que dois critérios confirmam o
diagnéstico. Conclusdo: Embora a sindrome de McCune Albright seja rara, o progndstico
depende do local e severidade da doenca, que é progressiva na infancia, atingindo o platd no
adulto jovem. No paciente relatado houve atraso no diagndstico.
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