L3Ry

L 41 COMGRESSO
\
BRASILEIRD DE I‘L-!

DE OUTUBRO Wt

e ,
H b DE 2024 fRpcosies

. deé pl_:!jlnl,n:_l
FLORIANOPOLIS - SC

Trabalhos Cientificos

Titulo: Raguitismo Hipofosfatémico Autossdmico Dominante: Relato De Caso

Autores: NATHALIA COGO BERTAZZO (HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE), LAURA
BOUERI TICLE LIMA (HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE), AMARO FREIRE
DE QUEIROZ JUNIOR (HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE), SANDRA
HELENA MACHADO (HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE), MARTINA
SCHROEDER WISSMANN (HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE), THIAGO
PEREIRA ITAQUY (HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE), EDUARDO FLORA
GRESPAN (HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE), JULIA DAL BELLO
BRUSCHI (HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE), BARBARA SPENGLER
MACHADO (HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE), LETICIA CORREA
TIJBOY (HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE), LAISE FINATTO CARVALHO
(HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE), VALENTINA PONTE JACOCIUNAS
(HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE)



Resumo: O raquitismo hipofosfatémico autossdbmico dominante (RHAD) € uma forma extremamente rara
de raguitismo genético causado por mutacdes no gene do fator de crescimento de fibroblastos 23
(FGF 23). E caracterizado por hipofosfatemia secundéria & perda renal isolada de fosfato. Apenas
alguns casos de RHAD foram relatados na literatura até o momento. Paciente masculino, 3 anos e
8 meses, 3° filho de casal ndo consanguineo, com desenvolvimento neuropsicomotor adequado
paraidade até 1 ano quando comegou a deambular. Com cerca de 15 meses, iniciou com dor em
membros inferiores, evoluindo com parada da deambulacdo, atraso no crescimento, multiplas
fraturas, ateracfes dentarias e anemia ferropriva. Aos 2 anos, iniciou investigagdo com equipe de
endocrinologia pedidtrica pela suspeita de raquitismo. O diagnostico foi realizado por painel
genético (18 genes) com variante patogénica, no gene FGF23: chrl2:4.370.563 C>T, em
heterozigose, gene associado ao RHAD. Internou para compensacdo de quadro respiratério de
pneumonia e doenca pulmonar crénica com acidose respiratéria ndo compensada, com retencao
cronica de CO2, secundaria a0 RHAD. Apresentava ateracdo na mecanica respiratoria pelo
defeito na ossificacBo da caixa torécica e atelectasias cronicas secundarias a diversas
broncopneumonias de repeticdo prévias. Na avaliagdo radioldgica, tinha osteopenia difusa
acentuada em 0ssos longos. Apresentava também hipertensdo arterial sistémica e lesdo parcia de
tibulo proximal. Iniciou tratamento durante internacdo com calcitriol, fosfato, anlodipino,
enalapril, sulfato ferroso, vitamina D, gabapentina e ventilagdo com pressdo positiva. Recebeu
alta hospitalar com controle total do quadro agico, melhora radiografica 6ssea com aumento da
densidade difusa, retorno parcial da deambulagéo, e em uso de ventilagdo com pressdo positiva
durante o sono. O presente relato descreve o quadro clinico grave de um paciente com RHAD.
Doenca com fenétipo altamente variavel, penetrancia incompleta, com dois grupos principais
definidos pela idade de inicio: infancia (1 a 3 anos) e apds a puberdade. Os sintomas mais
comuns na forma de inicio precoce, como O caso acima, sd0 baixa estatura, atraso no
crescimento, abscessos dentarios, osteomaldcia, raquitismo, dor Ossea e deformidades dos
membros inferiores. Nos exames, ha perda rena de fosfato e hipofosfatemia, 1,25-
dihidroxivitamina D3 sérica inadequadamente normal, aumento da fosfatase alcalina sérica,
normocalcemia e paratormdnio sérico normal. Atualmente, existem cerca de 50 casos relatados
de RHAD. A baixa prevaléncia do RHAD ainda € um elemento central no manejo da doenca. A
falta de informagdes sobre a historia natural, o prognostico e a terapéutica tornam a condugdo dos
casos um desafio. Ressaltamos a importancia de novos relatos fenotipicos para agregar ao quadro
clinico conhecido e ampliar o espectro de manifestactes e gravidade da doenca.
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