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Introducao / Descricao do Caso

Os disturbios da inactivacdo do gene GNAS incluem os fénotipos de pseudohipoparatiroidismo,
pseudopseudohipoparatiroidismo (PPHP), heteroplasia 6ssea progressiva e osteoma cutis.

O PPHP é uma doenca rara, caraterizado pela expressao fenotipica variavel do tipo osteodistrofia hereditaria de Albright e
ossificagcdes subcutaneas, na auséncia de resisténcia a PTH e obesidade. A heranca é autossomica dominante, transmitida
pelo pai. A suspeita e confirmacdo diagndstica sdo essenciais para uma abordagem adequada.

Crianca de 27 meses, sexo masculino, orientada para consulta de Endocrinologia Pediatrica aos 10 meses por ma
evolugdo estato-ponderal (EP). Ecografia pré-natal do 3° trimestre com suspeita de RCIU. Cesariana as 37 semanas por
prolapso do corddo, somatometria ao nascer adequada a idade gestacional. Pai com baixa-estatura (BE) aparentemente
desproporcionada, sem diagndstico etioldgico.

Na anamnese e consulta do BSIJ constatada evolucdo EP inferior ao percentil 3, idéntica ao padrao paterno (imagem 1a e
1b).

Ao exame objetivo com BE grave (-2,45 SDS), associada a membros curtos e maculas violadceas com relevo, sugestivas de
calcificacdes subcutaneas, no flanco direito e joelho esquerdo.

Efetuou radiografia do esqueleto e anélises sem altera¢des, bidpsia cutdnea com ossificacdo ectdpica e painel para
displasias 6sseas com identificacdo de variante em heterozigotia no gene GNAS (c.136_138dup). Foi ainda estudada e
comprovada mutagdo também no pai, confirmando diagnéstico de PPHP.

Comentarios / Conclusées

O caso descrito destaca a importancia de uma histéria clinica detalhada e integrada no contexto familiar, com
confirmacdo precoce de PPHP, evitando investigacdes desnecessérias e possibilitando futuro aconselhamento genético,

numa familia de pais jovens.
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