Titulo:

Autores:

R
L 41 COMGRESSO VRITWE 'E_P

L] ,rll"
DE OUTUBRO et

e’
o DE 2024 R poosed

I e pl:!jlnl,n:l
FLORIANOPOLIS - SC

BRASILEIRD DE

Trabalhos Cientificos

Sindrome De Mccune Albright (Sma) : A Importancia Do Diagnostico Precoce Pelo Pediatra Em
Ambulatério Geral Ou Na Puericultura

BARTIRA SILVA GONCALVES COSTA (RESIDENTE DE PEDIATRIA. UFMT. HOSPITAL
UNIVERSITARIO JULIO MULLER), BRUNO FRANCESCO PROCAT COSTA
(RESIDENTE DE PEDIATRIA. UFMT. HOSPITAL UNIVERSITARIO JULIO MULLER),
CAROLINE MOLINA MAX (RESIDENTE DE PEDIATRIA. UFMT. HOSPITAL
UNIVERSITARIO JULIO MULLER), CECILIA CARDOSO PROCOPIO (RESIDENTE DE
PEDIATRIA. UFMT. HOSPITAL UNIVERSITARIO JULIO MULLER), GABRIELLA
SANDRI SANTOS (RESIDENTE DE PEDIATRIA. UFMT. HOSPITAL UNIVERSITARIO
JULIO MULLER), GABRIELA GROSS HUGUENEY (RESIDENTE DE PEDIATRIA. UFMT.
HOSPITAL UNIVERSITARIO JULIO MULLER), LUANA FRANCISCA SILVA
(RESIDENTE DE PEDIATRIA. UFMT. HOSPITAL UNIVERSITARIO JULIO MULLER),
RAPHAELA BRIZOT RODRIGUES (RESIDENTE DE PEDIATRIA. UFMT. HOSPITAL
UNIVERSITARIO JULIO MULLER), AUGUSTO BUENO AZEVEDO NETO (SECRETARIA
ESTADUAL DE SAUDE. CERMAC), BRUNO JHONATAN COSTA BORDEST LIMA
(PROFESSOR DO DEPARTAMENTO DE PEDIATRIA DA FACULDADE DE MEDICINA
DA UFMT.), ALDA ELIZABETH IGLESIAS AZEVEDO (PROFESSORA ADJUNTA DO
DEPARTAMENTO DE PEDIATRIA DA FACULDADE DE MEDICINA DA UFMT)



Resumo: SMA é uma doenca rara causada por mutacdes somaticas ativadoras da proteina G1,2.
Originamente, a sindrome foi descrita pela triade classica: displasia fibrética (97%) , manchas
cutaneas café com-leite com formas irregulares (85- 92% e puberdade precoce periférica (PPP)
(52%).n0 sexo feminino.Atualmente, sabe-se que a sindrome inclui outras alteracbes nado-
enddcrinas, endocrinopatias hiperfuncionantes: hipertireoidismo,hipersecrecdo de horménio do
crescimento, raquitismo por perda renal de fosfato,Sindrome de Cushing e no sexo masculino.
Mais frequente no sexo feminino, com prevaléncia 1:100.000 a 1:1.000.000. Pré-escolar,5
anos,masculino procurou a capital encaminhado do interior para o servico de oncohematologia
devido lesbes Osseas disseminadas,fraturas expontaneas .Auséncia dores.Mae preferiu procurar
servico de endocrinologia pedidtrica devido a baixa estatura Exame fisico,dados
antroprometrico,genitdlia dentro da normalidade. Pele:mancha hipercrémica marrom/castanha,
bordas irregulares,unilateral que ndo cruzam linha média, do lado esgquerdo, no toérax, facenuca
,pescoco presentes desde o nascimento.Exames de imagens: radiografias da bacia, RM do craneo
e hipofise e Cintigrafia 0ssea trifascia que identificaram displasia fibrosa poliostética. Solicitados
exames |aboratoriais hormonais e de rotina(aguardando),encaminhado a pediatria ambulatorial
para acompanhamento O diagndstico da SMA é clinico bem documentado.Estudo molecular pode
ser Util quando disponivel A lesdo cuténea pigmentar na SAM pode estar presente ao nascimento
ou surgir ao longo da infancia,caracterizada por uma mancha hipercromica, marrom ou castanha,
com bordas irregulares, geralmente unilaterais e que ndo cruzam a linha média. A prevaéncia
varia de 53,1 a 92%. fécil identificacdo. .Lesdes dsseas,geralmente, ndo sdo aparentes ao
nascimento podendo se manifestar durante os primeiros anos de vida.No esqueleto apendicular
fraturas e curvaturas sdo comuns, em particular no fémur proximal, podendo acarretar
deformidade em varo.O comprometimento dos 0ssos da regido craniofacial pode levar a
deformidades faciais e mais raramente a deficiéncias funcionais como perda da visdo e audicéo.
PPP é mais frequente das hiperfungdes enddcrinas na SMA, principalmente em meninas. O perfil
hormonal é geramente caracterizado por niveis elevados de estradiol com gonadotrofinas
hipofisarias suprimidas ou normais, resultante da autonomia ovariana. A resposta de LH e FSH
a0 teste do GnRH ¢é do tipo pré-puberal ou suprimida. E uma condico rara em meninos com
SAM. O paciente apresenta doenca éssea poliostética, podendo ser progressiva ao longo da
vida,constituindo principal fator de morbidade, Ao pediatra de ambulatério e da atencéo bésica
cabe conhecimento,diagnodstico precoce diante de crianga com mancha café com leite de
distribuicdo segmentar que segue as linhas de Blaschko, adém do acompanhameto
multiprofissional para detectar precocemente endocrinopatias.
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