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Introducao / Descricao do Caso

Nas criangas com baixa estatura, chegar ao diagndstico correto e em tempo Util podera influenciar a decisdo terapéutica e
o atingimento da estatura-alvo familiar.

Rapaz de 14 anos referenciado a consulta de Endocrinologia Pediatrica por baixa estatura (estatura abaixo do percentil 3).
Estatura alvo familiar no percentil 40. O seguimento em consultas de satde infantil foi irregular. Relativamente a evolucdo
estatural, manteve-se abaixo do percentil 3 até aos 5 meses de idade e, a partir dai, no percentil 3. Ao exame objetivo,
ndo apresentava dismorfias faciais relevantes e apresentava estadio pubertario de Tanner 3. A investiga¢do analitica
efetuada incluindo o estudo hormonal ndo revelou alteracdes. A idade 6ssea era compativel com a idade real. O caridtipo
revelou mos 45,X[2]/46,X,idic(Y)(p11.32)[72] e a técnica FISH revelou auséncia de hibridagdo para o gene SHOX e presenca
de um sinal de hibridagdo para o gene SRY no cromossoma Y anormal. Iniciou tratamento com hormona de crescimento
e foi referenciado a consulta de Genética Médica e Urologia.

Comentarios / Conclusdes

Os individuos com cromossomas Y isodicéntricos podem ter variados fenotipos. Neste caso, a haploinsuficiéncia do SHOX
com a presenca do SRY condiciona o fenétipo masculino de baixa estatura. Estes individuos respondem ao tratamento
com hormona de crescimento, pelo que a sua detecdo precoce é importante para instituicdo atempada da terapéutica.
No caso deste jovem, o facto de ndo ter tido um seguimento regular em consultas de vigilancia pode explicar o
diagnostico tardio desta alteracdo, o que pode condicionar a resposta final a terapéutica. Este caso vem reforcar a
importancia da realizacdo de cari6tipo em todas as criancas no estudo da baixa estatura e ndo s6 nas do sexo feminino.
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