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Resumo: Introducdo A Espondiloencondrodisplasia (SPENCD) é uma doenca muito rara, autossdmica
recessiva, descrita como uma displasia esgquel ética vertebral com alteragOes metafisarias. Entre as
alteracOes clinicas estéo baixa estatura e alteragcdes neurol 6gicas e imunolégicas. O diagnéstico é
feito com identificacdo de mutacBes genéticas e alteracdes radioldgicas. N&o ha tratamento
especifico, mas existem relatos do uso do horménio do crescimento. Expectativa de vida &
varidvel. Descricdo do caso Trata-se de paciente de seis anos de idade, sexo feminino e filha de
progenitores com provavel grau de consanguinidade. Aos dois anos de idade, foi diagnosticada
com atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e baixa estatura (BE). Aos quatro anos, foi
excluida a possibilidade de BE constitucional e, devido associagdo com andar atéxico, iniciou-se
pesquisa etiolégica com radiografia de méos e punhos, demonstrando idade 6ssea inferior a sua
idade cronoldgica. Posteriormente, foi diagnosticada com hipotireoidismo (usa Levotiroxina) e
somatomedina C baixa. Em radiografias de ossos longos, foi demonstrada irregularidade
metafisaria difusa e, em pesquisa de DNA, houve ateracdo no gene ACP5, confirmando a
espondiloencondrodisplasia com desregulacdo imune. A deteccdo de calcificagfes iniciais em
ressonancia magnética cranioencefalica corroborou com os demais achados. Na familia, ha casos
de sindrome de Marfan e esquizofrenia. Atualmente é acompanhada por equipe multiprofissional.
Discussdo Relatamos um diagnostico de SPENCD, com espectro clinico, epidemiolégico e
radiolégico compativels. Uma das primeiras manifestacbes foram BE e ateracdo imune
(hipotireoidismo), condizente com a forma grave da doenca relacionada a doengas autoimunes.
Ao exame fisico, apresenta alteracOes musculoesgueléticas, embora ndo sgjam as mais
especificas da doenca e, apesar de ndo ter evoluido com alteragfes psiquiatricas, ha antecedentes
familiares positivos. Conclusdo A SPENCD € uma condicéo rara, mas que requer atencédo clinica,
pois esta associada a morbimortalidade significativa. Novas pesquisas poderiam esclarecer o
prognéstico e a sua mortaidade, até entdo relacionada a complicagcbes neurolOgicas e
imunol égicas.
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