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INTRODUGAO

A Displasia Cleidocraniana (DCC) é uma displasia
esquelética rara de heranca autossdmica dominante,
causada por mutagdes no gene RUNX2. Caracteriza-se
por hipoplasia ou aplasia de claviculas, persisténcia de
suturas, fontanelas abertas e anomalias dentarias. A
baixa estatura é uma manifestacdo comum, mas o uso de
horménio de crescimento (GH) recombinante permanece

controverso, com poucos relatos na literatura e respostas

variaveis 1’2.

OBJETIVO

Relatar a experiéncia clinica e a resposta ao tratamento
com GH em uma paciente com diagnéstico de DCC,
confirmado por uma variante no gene RUNX2. Discutir os
achados a luz da literatura para reforgar a consideragcao
terapéutica em casos selecionados.

RELATO DO CASO

Paciente do sexo feminino foi encaminhada aos 9 anos
para investigacdo de baixa estatura e dismorfismos
faciais, apresentando histérico familiar positivo para
Displasia Cleidocraniana (DCC). Ao exame fisico, foram
observados fronte retificada, alteragbes dentérias,
hipoplasia do terco médio facial e hipermobilidade dos
ombros. Sua avaliacdo antropométrica revelou
consistentemente uma estatura com escore Z entre -2,0 e
-2,5, enquanto a investigacao endocrinolégica descartou
deficiéncia classica de GH.

O diagnostico clinico foi confirmado por um painel
genético que identificou uma variante em heterozigose no
gene RUNX2 (c.371C>G). Quanto ao tratamento, a
paciente iniciou o uso de somatropina (GH) aos 7 anos e
10 meses, com boa resposta inicial na velocidade de
crescimento. Posteriormente, devido ao inicio de
puberdade precoce, foi introduzida a leuprorrelina
(andlogo de GnRH), o que levou a uma consequente
reducdo na sua velocidade de crescimento.

DISCUSSAO e
COMENTARIOS FINAIS

A baixa estatura na DCC pode estar presente e associada
a deficiéncia de GH. A literatura sobre o uso de GH é
escassa, com relatos de caso mostrando tanto melhora
significativa na velocidade de crescimento quanto
auséncia de resposta. Essa variabilidade pode ser
explicada pela heterogeneidade genética e pela presenca
ou nao de uma deficiéncia hormonal associada.
Mutacdes no dominio Runt do gene RUNX2, responsavel
pela ligacdo ao DNA (funcdo de ativacao de outros
genes), estdo correlacionadas com baixa estatura e sua
gravidade em pacientes com DCC, regiao correspondente
com a variante da paciente &7.

Mutagdes que mantém o dominio Runt intacto tendem a
apresentar estatura normal. A resposta inicial positiva em
nossa paciente, seguida por atenuacdo, é consistente
com a experiéncia relatada por outros autores e destaca a
necessidade de monitoramento continuo. Este caso
reforca que, embora ndo seja uma indicacao formal, a
terapia com GH pode ser uma opcgao benéfica em
pacientes selecionados com DCC que apresentem baixa
estatura significativa, mesmo sem deficiéncia hormonal
classica. A decisdo de tratar deve ser individualizada,
ponderando a resposta de crescimento e os potenciais
riscos.
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