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Introducdo: O raquitismo é caracterizado por alteracdo na mineralizacdo Ossea nas criangas e
pode ser classificado por deficiéncia de calcio, de fésforo ou de vitamina D. Dentro do grupo do
raguitismo associado a caréncia de fosfato, encontra-se o raquitismo hipofosfatémico ligado ao X-
Dominante. Descri¢cdo do Caso: Paciente do sexo feminino, quinze anos de idade, diagnosticada
aos cinco anos com raguitismo hipofosfatémico ligado ao X, apresentava por ocasido do
diagndstico, baixa estatura importante, deformidades Osseas, impossibilidade de deambulacéo,
devido a diminuicéo de forca muscular em membros inferiores e fragueza muscular generalizada.
L aboratorialmente, apresentava hipofosfatemia, aumento do paratorménio e diminui¢éo da taxa
de reabsorcdo de fosfato, evidenciada pelo aumento de sua excregdo urin&ria. O tratamento
medicamentoso foi realizado com a reposicdo de vitamina D3 (calcitriol) e de fosfato desde o
inicio do acompanhamento. No decorrer da evolugdo clinica, foi submetida a cinco cirurgias
ortopédicas para correcdo de deformidades dsseas, evoluindo com melhora da forga muscular em
membros inferiores, inicio da deambulagdo e crescimento pondero-estatural. Foi realizado o
estudo genético com a confirmac&o diagndstica atraves da identificacgo da mutagéo p.Gly572Cys
na posicao chrx:22.237.166, em heterozigose no gene PHEX. Discussdo: O caso descrito refere-
se ao raquitismo hipofosfatémico ligado a0 X-Dominante, que tem por caracteristica a
diminuicdo da reabsorcdo tubular proximal de fosfato. A alteracdo genética citada esta ligada a
degradacéo e inativagdo de fosfatoninas, sendo que tais mutagOes implicam em aumento da
excrecdo de fosfato e levam ao comprometimento do processo da mineraizacdo dssea. A
paciente apresentou evolucao clinica positiva apos o diagndstico e tratamento corretos da doenca.
Conclusdo: A relevancia do caso descrito € ressaltar a importancia do raquitismo como causa de
baixa estatura e dificuldade de deambulacdo, sendo o diagndstico precoce e o tratamento correto
fundamentais para uma melhor evolucéo clinica, reduzindo riscos de sequelas permanentes.
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