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Resumo: Introducdo - A osteodistrofia hereditéria de Albright € caracterizada por alteracdes dismorficas,
endécrinas e intelectuais. E uma sindrome autossdmica dominante de expressio varidvel e
penetracdo incompleta. Relato - Paciente feminina, nove anos, nascida de parto cesareo, Apgar
8/10, 2680g, 47,5 cm, 39 semanas, gestacdo sem intercorréncias. Aos 4 meses iniciou ganho de
peso acelerado, pesando 16 kilos aos nove meses de idade. Apds redizacdo de exames, foi
diagnosticado hipotireoidismo, iniciando reposicdo hormonal. Aos dois anos observou-se
epicanto, ponte nasal baixa, facies arredondada, pescogo curto, encurtamento de falanges,
presenca areas de calcificagbes subcuténeas, sendo encaminhada para avaliacdo genética e
dermatol6gica. Obteve-se resultado da biopsia das lesdes como calcinose cutis, com focos de
ossificacdo membranosa, que somado aos dismorfismos apresentandos, foi confirmado o
diagnostico de osteodistrofia de Albright - pseudohiparatirecidismo tipo |. Permaneceu em
acompanhamento no ambulatério de Endocrinologia com medidas de célcio, fésforo e
paratormdnio, 0 que confirma laboratorialmente a sindrome. Atualmente em tratamento com uso
de Puran T4, Célcio Sandoz e Cadcitriol, com crescimento e desenvolvimento adequados.
Discussdo - O caso relato tratase de uma paciente com sindrome de Albright ou
pseudohiperparatireocidismo tipo |. Caracteriza-se por alteragdes estruturais como baixa estatura,
obesidade, face redonda, pescoco curto, ponte nasal larga e baixa, braquidactilia do quarto e
quinto metacarpos e osteomas cuténeos. Podem apresentar também deficiéncia intelectual e
ateracbes enddcrinas como hipotireoidismo, hipogonadismo e pseudohipoparatireoidismo,
cursando com hipocalemia, hiperfosfatemia e aumento da concentracéo do paratorménio. Porém,
a paciente em guestdo esta atuamente em adequado crescimento e desenvolvimento, o que
contradiz a maioria das publicagdes referentes a patologia, porém, clinica e laboratoriamente,
tratase de um caso de pseudohiperparatirecidismo tipo |I. Conclusdo - A osteodistrofia
hereditaria de Albright € uma sindrome de heranga autossdmica dominante e penetracdo variavel
que cursa com ateracBes hormonais, morfoldgicas e mentais, podendo ter variagdes quanto as
manifestacdes clinicas, como relatado.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/38-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/ 1247-osteodi strofia-hereditari a-de-al bright-um-rel ato.pdf



