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Resumo: INTRODUCAO: O Raguitismo Hipofosfatémico Ligado ao Cromossomo X (RHX) é a forma
mais comum de raquitismo hereditario, com incidéncia estimada em 1:20.000 individuos. E
resultado de mutagdes no gene PHEX (Xp22.1) e possui como principal caracteristica a perda
excessiva de fosfato renal, que leva a hipofosfatemia com alta fosfatiria e mineralizacdo Ossea
defeituosa. DESCRICAO DO CASO: RRMJ , mde com GB6P2A4, aos 2 anos manifestava
reducdo da taxa de crescimento, irritabilidade, dor nos membros, malformactes esqueléticas e
arqueamento das pernas. Os pardmetros bioquimicos mostraram hipofosfatemia, fosfatase
acalina elevada, PTH elevado, calcio normal e aumento do fosforo urinério. Foi entdo iniciado
tratamento com altas doses de fosfato e 1,25 vitamina D. Atualmente, aos 6 anos de idade,
apresenta dificuldade em seguir a prescricdo devido a diarréia freqliente e dor abdominal, com
crescimento em um percentil abaixo do avo para a familia. A andlise molecular, realizada por
sequenciamento de nova geragdo do gene PHEX (OMIN 300550), identificou a variante
ChrX:22.239.768 TTG (c.1809dupG), que promove a substituicdo do aminoacido Serina na
posicéo 604 por uma Vaina, gerando codon de parada prematuro. DISCUSSAO: O gene PHEX
possui 22 exons e é expresso principalmente na membrana celular dos 0ssos e dentes, sendo nele
identificadas pelo menos 364 mutacfes. A proteina PHEX funciona como uma endopeptidase
transmembrana e possui uma relacdo indireta com o horménio FGF23, que suprime a acdo de
genes que codificam os co-transportadores sddio-fosforo e atera a expressdo da enzima
metabolizadora de vitamina D, resultando em uma diminuic¢éo da concentracéo de 1,25-(OH)-2D,
acarretando a sintomatologia tipica do RHX. CONCLUSAO: A nova mutagio PHEX patogénica
encontrada: €.1809dupG, causou a terminagdo precoce da traducdo e produziu uma proteina
truncada que leva a expressao clinica exuberante. Devido a ma resposta ao tratamento tradicional,
esta programado o tratamento com Burosumabe assim que adroga for liberada no Brasil.
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