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INTRODUCAO

O raquitismo hipofosfatémico ligado ao X (XLH) é a forma
hereditaria mais comum de raquitismo, associado a
alteragbes no metabolismo da vitamina D, hipofosfatemia
crbnica e aumento da excrecao urinaria de fosfato. Apesar de
seu impacto clinico, faltam dados epidemiolégicos no Brasil.

OBJETIVO

Este estudo teve como objetivo investigar familiares
afetados e individuos em risco de XLH no estado do Rio de
Janeiro, caracterizando aspectos demograficos, clinicos,
laboratoriais, radiolégicos e moleculares.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo observacional, descritivo e
transversal, com coleta retrospectiva e prospectiva de dados
entre novembro de 2020 e novembro de 2023. Foram
incluidos 32 participantes diagnosticados com XLH,
acompanhados em instituicdes terciarias. A coleta de dados
envolveu entrevistas, revisdo de prontudrios e realizacado de
testes genéticos. A andlise foi conduzida por meio de
estatistica descritiva, utilizando o software SPSS. O estudo
foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da instituigdo
coordenadora.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Entre os 32 participantes, 53% eram acompanhados na
endocrinologia, 34% na genética e 13% na ortopedia. Doze
individuos foram identificados como probandos (37,5%) e
oito familias afetadas, totalizando 20 individuos com
histérico familiar positivo (62,5%). A Figura 01 mostra
heredogramas de 4 familias participantes. A maioria residia
na Regidao Metropolitana do RJ (84,4%) (Figura 02).
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Figura 02: Distribuigcao geografica dos participantes; a maioria é

residente dos municipios da RMRJ
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Baixa estatura foi observada em 100% dos casos;
deformidades nos membros inferiores em 93,7%, sendo geno
varo a mais comum (96,6%); alteracdes de marcha e dor
6ssea em 87,5%. Na Figura 03, é possivel observar um
exemplo dessas alteragdes a radiografia.
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Figura 03: (A) Radiografia simples das méos e punhos do Participante
3, evidenciando deformidade metafisaria do radio e da ulna
(superficies irregulares e concavas; aspectoem “taca”).

(B, C) Radiografias simples dos membros inferiores do Participante 3,
mostrando geno varo tibial bilateral e joelho direito emvalgo, com
alargamento e irregularidade das metafises e redugao da densidade
6ssea nas regides distais dos fémures.

LABORATORIALMENTE:

Redugdo Elevacao
de Hipofosfatemia da FA Hipocalcemia
TmP/GFR (64,2%) (61,5%) (22,2%)
(86,9%) ¢

A analise molecular revelou que 53% das variantes
identificadas ainda nao haviam sido reportadas na
literatura no momento do exame. Foram identificadas
variantes pontuais, em sitios de splicing, além de delecoes e
duplicagdes, todas com impacto funcional relevante.

CONCLUSAO

Este é o primeiro estudo a investigar casos familiares de
XLH no Rio de Janeiro, revelando provavel subdiagndstico e
concentracdo na regido metropolitana, onde se localizam os
centros de referéncia. O atraso médio de mais de quatro
anos entre o inicio dos sintomas e o diagnéstico evidencia
um desafio comum enfrentado por pacientes com doencgas
raras. A elevada prevaléncia de baixa estatura, deformidades
6sseas e dor cronica ressalta o impacto clinico da doenca.

Os achados reforcam a importancia do diagnodstico
precoce, do aconselhamento genético familiar e da
sistematizagcao de politicas publicas de rastreio, manejo e
educacao voltadas a doengas genéticas raras.

REFERENCIAS

1. MOREIRA, C. A.; et al. Prevalence and clinical characteristics of X-
linked hypophosphatemia in Parana, southern Brazil. Archives of
Endocrinology and Metabolism, v. 64, n. 6, p. 796-802, 2020.

2. HAFFNER, D.; EMMA, F.; EASTWOOD, D. M.; et al. Clinical practice
recommendations for the diagnosis and management of X-linked
hypophosphataemia. Nature Reviews Nephrology, v. 15, n. 7, p. 435-
455, 20109.

CONTATOS PARA CORRESPONDENCIA:
&~ marciaribeiro@medicina.ufrj.br
(©) WhatsApp: (21) 9 9079-0032

Familias e voluntarios
participantes do estudo



	Slide 2

