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A consanguinidade foi mais frequente e significativa no grupo
sindrômico, um achado esperado, dado que muitas síndromes
genéticas possuem herança autossômica recessiva.

Analisar o perfil clínico-epidemiológico de pacientes com BE
atendidos em um ambulatório de genética médica de
referência estadual, identificando fatores associados à forma
sindrômica (BES) e isolada (BEI) e contribuindo para o
aprimoramento da triagem clínica.

A coleta de dados ocorreu no Ambulatório de Genética Médica
do Hospital Universitário Maria Aparecida Pedrossian (HUMAP-
UFMS), referência estadual em doenças genéticas.

O atraso no DNPM, consanguinidade e prematuridade são fortes
preditores clínicos independentes para BES. A identificação
desses fatores na anamnese permite uma triagem mais
direcionada e eficaz, otimizando o encaminhamento, a utilização
de recursos e a agilidade no diagnóstico. A investigação da BEI
apontou para a existência de subgrupos heterogêneo que merece
mais investigação futuras. Tais achados podem, futuramente,
ajudar a explicar diferentes respostas terapêuticas, como em
casos de crianças nascidas pequenas para a idade gestacional
(PIG) que não realizam o crescimento de recuperação
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A investigação da baixa estatura (BE) é um desafio diagnóstico
na pediatria, exigindo a diferenciação entre etiologias isoladas
e sindrômicas.

Critérios de Inclusão
Pacientes com BE (< 2 

DP) atendidos entre 
2006-2024.

Critérios de Exclusão
Dados indefinidos, 

incompletos ou ilegíveis.

População 
Final

133 prontuários 
analisados

Grupo de 
Análise

BES (n=89) vs. 
BEI (n=44)

Variáveis coletadas
Dados perinatais (peso, idade 

gestacional) e clínicos 
(cardiopatias, consanguinidade e 

desenvolvimento)

Análise 
Estatística

Análises 
bivariadas e 

regressão logística 
múltipla

BE Isolada
(n=44)

BE Sindrômica
(n=89)

Consanguinidade 2.8% (1) 14.9% (13)

Prematuridade 12.2% (5) 41.3% (36)

Baixo Peso a o
Nascer

14.3% (6) 44.4%
(39)

Atraso no
DNPM

19.4% (8) 74.2%
(66)

Cardiopatia
Congênita

0% (0) 18.5% (16)

Altura abaixo do percentil P3 (ou -2 desvios-padrão)
para idade e sexo

Afeta cerca de 2,3% das crianças, sendo uma causa
comum de encaminhamento para genética médica.

Diagnóstico preciso evita tratamentos inadequados
e permite aconselhamento genético

Consanguinidade

Regressão Logística Múltipla

4.21 33.25
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Odds Ratio 
(IC 95%)
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Atraso no DNPM

O atraso no DNPM foi o achado mais expressivo, presente em
74,2% dos pacientes com BES vs. 19,4% da BEI, enquanto
cardiopatias congênitas ocorreram exclusivamente no grupo BES
(18,5% vs. 0%). A forte associação desses dois fatores reforçam
que a BE, nesses casos, é parte de uma condição sistêmica de
base genética, e não um evento isolado.
A prematuridade e baixo peso ao nascer também foram
significativamente mais frequentes na BES, sugerindo que a
restrição de crescimento já estava presente intraútero.

A análise multivariada confirmou três fortes preditores
independentes. Um paciente com BE e DNPM alterado teve quase
12 vezes mais chance de ter uma condição sindrômica. A
prematuridade e a consanguinidade também se mantiveram
como fatores de risco independentes, aumentando a chance de
BE sindrômica em quase 5 e 6 vezes, respectivamente.

Pacientes com suspeita de deficiência de GH (n=9) não
apresentaram casos de prematuridade ou baixo peso ao nascer.
Em contraste, no subgrupo sem suspeita hormonal (n=35), a
prevalência de prematuridade foi de 13,9%. Isso levanta a
hipótese de que a BEI pode se dividir em perfis distintos: um de
origem primariamente pós-natal (potencialmente mais responsivo
ao GH) e outro associado à restrição de crescimento intrauterino.
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