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Introducao / Descricao do Caso

As displasias esqueléticas sdo um grupo heterogéneo de doencas genéticas caracterizadas por alteragdo do crescimento e
desenvolvimento do osso e cartilagem, apresentando-se frequentemente com baixa estatura desproporcionada na
infancia. Variantes patogénicas no gene ACAN estdo associadas a alteracdes do crescimento, desde baixa estatura isolada
e ligeira a displasias esqueléticas graves.

Crianca de 3 anos, sem antecedentes de relevo, referenciado a consulta de Endocrinologia Pediatrica por baixa estatura
desde os primeiros meses de vida. Histéria familiar materna e paterna de baixa estatura, com estatura alvo familiar no P3.
Ao exame objetivo com estatura 91cm (-2.28 SDS) e peso 17.2kg (+0.93 SDS), membros superiores e inferiores curtos,
relagdo segmento superior/segmento inferior de 1.1 e genu valgum. Realizou radiografia do esqueleto, que demonstrou
mesomélia dos membros superiores e inferiores, sugerindo possibilidade de displasia acromesomélica. Foi referenciado a
consulta de Genética e, tendo em conta a relagdo custo/beneficio e o tempo de resposta, foi realizado exoma clinico
(estudo do gene ACAN néo incluido nos painéis para displasias esqueléticas). Foi detetada uma variante patogénica no
gene ACAN (c.6996C>G), confirmando o diagndstico de Displasia espondilomesomélica tipo Kimberley. Apds estudo de
ambos os pais, foi detetada a mesma variante patogénica no pai.

Comentarios / Conclusées
A apresentacdo clinica de displasias esqueléticas pode ser inespecifica, sendo o diagndstico genético importante dada a
grande variedade de doencas com feno6tipos complexos. A sequenciacdo de nova geragdo tem permitido a identificacdo

de mutacdes genéticas nestes pacientes, incluindo mutacdes no gene ACAN.
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