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Resumo: Introduco: E uma rara malformagdio congénita que pode cursar com puberdade precoce e/ou
epilepsia de dificil controle (particularmente, crises gelésticas), além de alteragbes cognitivas e
comportamentais. Descricdo do caso: Menino, cinco anos e sels Meses, procurou Servigo de
Endocrinologia Pedidtrica por aumento do volume testicular e do comprimento peniano
associado a aparecimento de pelos ha 24 meses. Ao exame fisico, a altura se encontrava bem
acima de +3DP da curva da Organizacdo Mundial de Salde (OMS) , peso em +2DP ha curva da
OMS, indice de Massa Corpora (IMC) adequado para sexo e idade. Ectoscopia sem alteragdes.
Neurolégico sem ateracOes, porém hiperativo durante toda a consulta e apresentando discreto
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. Radiografia de idade Ossea 13 anos. Teste de
estimulo com horménio liberador de gonadotrofina (GnRH) mostrou valores puberais de
horménio foliculo estimulante (FSH) e horménio luteinizante (LH), além de concentractes
elevadas de testosterona total. Ressonancia nuclear magnética mostrou hamartoma hipotalamico
pediculado. Iniciado tratamento com leuprorrelina 3,75mg 28/28 dias que ndo conseguiu
bloquear adequadamente a evolucdo puberal. Houve diminuicdo do intervalo da dose do analogo
de GnRH para cada 15 dias e ap6s 30 dias o paciente apresentava concentraces pré-puberais de
LH, FSH e testosterona 2h apos a aplicacéo de 3,75mg de leuprorrelina. Foi colhido material para
avaliacdo molecular do paciente denotando mutacdo somética no GLI13. Discusséo: GLI3 € um
fator de transcricéo na sinalizagdo Sonic-Hedgehog, envolvido com a embriogénese hipotal &mico-
hipofiséria, expresso na bolsa de Rathke primordia e no diencéfalo central. Nosso estudo de caso
encontraase em conformidade com a literatura, que mostra que mutagdes no GLI3 estdo
relacionadas a aparecimento de hamartoma hipotaldmico. Conclusdo: Mutagcdes no GLI3 estéo
associadas a puberdade precoce central.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da- shp/38-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/ 2087-rel ato-de-caso-mutacao-no-gli 3-associ ada-a-apareci mento. pdf



