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As displasias esqueléticas (DE) constituem um grupo de

doenças do esqueleto clínica e geneticamente heterogêneas,

multissistêmicas com diferentes complicações clínicas ao

longo da sua história natural. Cerca de 30% delas são

consideradas letais. A acondroplasia (AC)

é considerada a DE não-letal de origem genética mais

comum em recém-nascidos vivos com uma prevalência de

1:25.000 nascidos. Classificada dentro do grupo das doenças

raras (DR), teve recentemente aprovada uma intervenção

medicamentosa utilizando o peptídeo natriurético

recombinante tipo C (Vosoritida) na modulação da via celular

Ras/Mapk, ativada pelo ganho de função da variante

patogênica do gene FGFR3.
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A média do Z-score de velocidade de crescimento aumentou de

-2,35 (DP: ±0,94) para -0,74 (DP: ±1,68) com um aumento da

média do Z-score da estatura pré-tratamento comparada a pós-

tratamento de -4,48 (DP: ±0,75) para -4,42 (DP: ±0,77) em 12

semanas de uso e -4,38 (DP: ±0,84) em 24 semanas. Os efeitos

adversos da medicação relatados pelas famílias incluíram reação

no local da injeção (dor e eritema) e vômitos. Um achado

secundário não mencionado nos estudos pivotais foi a presença

de hipertricose em 75% dos pacientes de nossa casuística

(Clinton JL et al - Med Case Rep. 2025 Apr 22;19(1):185. doi:

10.1186/s13256-025-05231-0). Em nenhum paciente foi relatada

hipotensão após a aplicação do medicamento.

Os dados antropométricos de 12 pacientes com AC em uso de

Vosoritida por mais de 06 meses demonstrou aumento da

velocidade de crescimento anual e ganho estatural nas curvas

de Z-Score. Os achados são semelhantes ao encontrado nos

estudos pivotais fase 3 demonstrando a efetividade do

medicamento no incremento estatural com mudança dos

segmentos corpóreos dos indivíduos com AC.

Realizar uma análise do tipo observacional e retrospectiva

para descrever as características clínicas e antropométricas

em uma coorte de pacientes com AC tratados com o

medicamento Vosoritida.

Pacientes com diagnóstico clínico, radiológico e genético de

AC medicados com Vosoritida na dose de 15mcg/kg/dia por

injeção subcutânea diária em rodízio com mais de 06 meses

de tratamento foram recrutados a participar do estudo. Doze

(12) pacientes foram selecionados para análise,

compreendendo 06 meninos e 06 meninas com idades de 02-

05 anos (#3) e 06-12 anos (#9). A velocidade de crescimento

anual, o Z-score de velocidade de crescimento e o Z-score da

estatura dos pacientes com AC foram avaliados comparados

com a população pediátrica sem AC.

O presente trabalho de vida real de pacientes com AC em uso

do medicamento Vosoritida confirmou os achados de estudos

pivotais fase 3 mostrando tratar-se de um tratamento seguro. Os

ganhos antropométricos foram registrados através dos Z-scores

demonstrando a efetividade do tratamento. Estudos de

qualidade de vida prospectivos serão essenciais para avaliar

acessibilidade, independência, mobilidade e dor.
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Z-score de estatura para as duas populações, de meninos e meninas, 

em uso diário do medicamento Vosoritide apresentou alteração em 

sua média de -4,48 (± 0,75 DP) antes de iniciar o tratamento, para       

-4,42 (± 0,77 DP) aos 3 meses, por fim, -4,38 (± 0,84 DP) ao final de 6 

meses de tratamento.
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