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Resumo: Objetivos. O objetivo deste trabalho € relatar um caso clinico de Hipofosfatasia, com énfase nos
sinais e sintomas caracteristicos da patologia. A paciente foi atendida no ambulatorio de genética
médica daAssociagdo de Pais e Amigos dos Excepcionaisde Manaus
(APAE/Manaus).Metodologia: Revisdo de prontuario e Revisdo de literatura. Resultados:
A.M.M.S, 9 anos, pais ndo consanguineos, historia familiar negativa, mée tem uma filha de outra
unido. Gravidez e parto sem intercorréncias. Primeira internacdo aos 15 dias de vida devido a
convulsdes e tratada até os 3 anos de idade. Vérias internagdes devido a infecgbes respiratorias.
Leve atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, com cranioestenose em imagem do SNC e
baixa estatura. Uso de GH sem sucesso. Ao exame fisico: baixa estatura, dolicocefalia, bossa
frontal, tibias encurvadas e grande comprometimento odontol6gico com muitas caries precoces e
perda dos dentes. Avaliacdo laboratorial: CariGtipo de sangue periférico Banda G 46, XX
(normal); ressonancia de cranio: cranioestenose, calcificagdo comprometimento globos péidos e
substancias branca subcortical; dosagem de Fosfatase Alcalina: 63/L (N=69-325)em uso de GH;
dosagem de Vitamina B6: 27, 4 (5,2-34,1). A m& e a irma mais nova também apresentaram
resultado de Fosfatase Alacalina abaixo do esperado paraidade. Conclusdo: O fendtipo clinico de
Hipofosfatasia é altamente variavel, desde formas graves e letais do RN até formas leves. Nesse
caso a cranioestenose, alteracOes dentérias e baixa estatura foram primordiais para o diagndstico,
reforcando assim, o resultado laboratorial com dosagem baixa da Fosfatase Alcalina paraidade.
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