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Caso Clínico

Resumo

Os adolescentes que apresentam uma estatura inferior ao per-
centil 3 serão, na sua maioria, saudáveis, mas alguns terão 
uma etiologia patológica para a sua baixa estatura. Apre-
sentam-se dois casos de baixa estatura, nos quais foi encon-
trado um exame citogenético anormal. Apesar das alterações 
genéticas serem uma causa rara de baixa estatura, o cariótipo 
deve fazer parte da investigação preliminar de baixa estatura 
no sexo feminino. A sua identificação, de modo a obter um 
diagnóstico preciso, foi importante para orientar o tratamento 
médico e para oferecer um prognóstico e aconselhamento às 
adolescentes e suas famílias.
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Short stature as a manifestation of chromo-
somopathy  – two cases
Abstract

Adolescents who have a height below the 3rd percentile are 
mostly healthy, but some will have a pathological etiology 
for their short stature. We present two cases of short stature 
with abnormal cytogenetic findings. Despite genetic altera-
tions are a rare cause of short stature, karyotyping should be 
part of the preliminary investigation of short stature in girls. 
Its identification in order to obtain an accurate diagnosis was 
important to guide medical treatment and to offer a prognosis 
and counseling to adolescents and their families.
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Introdução

A monitorização do crescimento representa um dado fun-
damental no seguimento das crianças e adolescentes, sendo 
um dos parâmetros mais importantes na vigilância da saúde 
destes1,2. Baixa estatura é definida como estatura inferior ao 
percentil 3 (p3) ou a dois desvios-padrão em relação à esta-
tura média para um determinado sexo e idade cronológica3,4. 
A medição precisa e sequencial da altura ao longo do tempo, 
registada num gráfico de crescimento, é fundamental para a 
deteção de alterações no crescimento5. Não existe nenhum 
método preciso para estimar o potencial de altura, mas um 
método prático é o cálculo da estatura-alvo3,6, que é feito pela 
soma da altura do pai e da mãe, somando ou subtraindo 13 
cm, consoante se trate, respetivamente, de uma criança do 
sexo masculino ou feminino, e dividindo por dois. Para rapa-
zes e raparigas, a estatura-alvo mais ou menos 8,5 cm repre-
sentam, respetivamente, o p97 ou p3 para a estatura adulta.

Perante o diagnóstico de baixa estatura é necessário deter-
minar quais os adolescentes que requerem uma avaliação 
extensa e imediata, ou uma monitorização mais conserva-
dora, e posteriormente os que necessitam de referenciação e/
ou abordagem específicas. Esta decisão é baseada na história 
clínica, no potencial de crescimento genético, em testes labo-
ratoriais e no grau de deficiência do crescimento observado, o 
que irá permitir orientar a investigação subsequente ou excluir 
causas patológicas para a baixa estatura.

Apresentam-se dois casos de baixa estatura cujo estudo reve-
lou uma etiologia patológica subjacente.

Relato de casos

Caso 1

Adolescente do sexo feminino, de 12 anos e 6 meses de idade, 
referenciada à Consulta de Medicina do Adolescente por 
má progressão estatoponderal com agravamento no último 
ano, com hipótese diagnóstica de perturbação do comporta-
mento alimentar. Apresentava um crescimento estatural no 
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p25 até aos 9 anos, com posterior cruzamento de percentis 
até abaixo do p3 (Figura 1). A velocidade de crescimento 
nos três anos anteriores era de 4,01 cm/ano. Ainda não tinha 
menarca, apresentava bom rendimento escolar, sem prática de 
exercício físico compensatório. Em relação aos antecedentes 
familiares, o pai era obeso e tinha asma. A mãe tinha psoríase. 
A estatura alvo desta adolescente era de 160 (+/- 8,5) cm. 
Tinha um irmão com sete anos, saudável. Ao exame objetivo 
constatou-se um estadio de Tanner M1P1. Apresentava dis-
plasia ungueal, afastamento intermamilar e desvio cubital. Os 
parâmetros antropométricos eram os seguintes: peso 28,15 
Kg (< p5), estatura: 140,7 cm (< p3) com índice de massa 
corporal (IMC) de 14.21 Kg/m2 (< p5). Foram identificados 
os seguintes problemas: cruzamento de percentis, baixa velo-
cidade de crescimento e alterações dismórficas. As hipóteses 
diagnósticas levantadas foram baixa estatura de causa gené-
tica ou endocrinológica ou atraso constitucional do cresci-
mento. Perante estas hipóteses iniciou investigação etiológica, 
nomeadamente hemograma, velocidade de sedimentação, 
bioquímica, T4 livre e TSH, que não revelaram alterações. O 
anticorpo anti-transglutaminase tecidular e IgA total foram 
normais. A idade óssea foi igual à idade cronológica e as 
IGF 1 e IGF-BP3 eram normais. Foi realizado cariótipo, 
que mostrou alterações: mos 47, XX, +mar/46, XX. Perante 
esta alteração no cariótipo, foi encaminhada para consulta de 
Genética e Endocrinologia pediátricas.

Caso 2

Adolescente do sexo feminino, de 13 anos e 9 meses, refe-
renciada à consulta de Medicina do Adolescente por baixa 
estatura e alterações da marcha. Apresentava um crescimento 
regular no P5 de estatura até aos seis anos de idade, quando 
iniciou desaceleração do crescimento, verificando-se que a 
estatura se encontrava abaixo do p3 desde então (Figura 2). A 
velocidade de crescimento nos quatro anos anteriores era de 
3.03 cm/ano. Quanto aos antecedentes pessoais destacava-se 
escoliose lombar sinistro-convexa, dismetria dos membros 
inferiores e pés planos bilaterais. Ainda não tinha menarca 
e apresentava um rendimento escolar razoável. Quanto aos 
antecedentes familiares, o pai era saudável. A mãe tinha 
hipotiroidismo, medicada com levotiroxina, e era obesa. A 
sua estatura-alvo era 154 (+/- 8,5) cm (p 5). Ao exame obje-
tivo observou-se um estadio de Tanner M1P1. Apresentava 
afastamento mamilar, implantação baixa do cabelo, displasia 
ungueal e escoliose lombar sinistro-convexa. O peso era 33 
Kg (<P5), estatura 130 cm (<P3) e IMC 19,5 Kg/m2 (P50). 
Perante estes dados, destacavam-se os seguintes problemas: 
baixa velocidade de crescimento, cruzamento de percentis, 
alterações dismórficas, atraso pubertário e escoliose. As 
hipóteses diagnósticas colocadas foram baixa estatura de 
causas genética ou endocrinológica. Assim, foram efetuados 
hemograma, velocidade de sedimentação, bioquímica, T4 
livre, TSH e anticorpos anti-tiroideus, que não revelaram 
alterações. O anticorpo anti-transglutaminase tecidular e IgA 
foram normais. A iddade óssea era igual à idade cronológica. 
IGF 1 e IGF-BP3 não apresentavam alterações. O cariótipo 
realizado mostrou a seguinte alteração: mos46,X,idic(X)
(p22.2)/45,X. Foi possível chegar ao diagnóstico de síndrome 
de Turner em mosaico, tendo sido encaminhada para consulta 
de Genética e Endocrinologia pediátrica, estando atualmente 
sob terapêutica com hormona de crescimento. 
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Figura 1. Gráfico da estatura ao longo do tempo do caso um Figura 2. Gráfico da estatura ao longo do tempo do caso dois
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Discussão

Nos dois casos foi posta a hipótese de causa patológica para 
a baixa estatura das adolescentes. A existência de uma velo-
cidade de crescimento muito inferior à esperada para a faixa 
etária, a presença de dismorfismos ao exame objetivo, e o 
atraso pubertário que se observou no segundo caso (ausência 
de telarca aos 13 A), eram sugestivos de uma etiologia pato-
lógica e condicionavam como pouco provável a hipótese de 
baixa estatura idiopática7,8. 

A investigação efetuada permitiu identificar alterações no 
cariótipo que poderão explicar a baixa estatura. No primeiro 
caso exposto, não é possível afirmar que essa alteração expli-
que a baixa estatura, pois não é possível prever qual a distri-
buição daquele cromossoma marcador noutros tecidos nem o 
seu impacto a nível fenotípico. A adolescente foi referenciada 
à consulta de genética de forma a orientar a investigação sub-
sequente. No segundo caso existe uma alteração cromossó-
mica que está descrita e que determina a síndrome de Turner 
(neste caso em mosaico)9,10. 

O tratamento com hormona de crescimento humana recom-
binante (r-hGH) aumenta o crescimento nas raparigas com 
síndrome de Turner, com um ganho final na altura de cerca de 
6 cm9. Os fatores que se relacionam com a altura adulta são a 
idade de início do tratamento, sendo que quanto mais precoce, 
mais eficaz, e a duração do tratamento (um tratamento mais 
longo está relacionado com melhores resultados), o que subli-
nha a importância de um tratamento precoce neste grupo12. 
Por outro lado, o tratamento com r-hGH noutras causas de 
baixa estatura, nomeadamente na baixa estatura idiopática ou 
noutras causas genéticas, permanece controverso, pois não 
mostrou melhorar a qualidade de vida ou rendimento escolar 
destes jovens.

Os sinais de alarme para uma possível causa genética que 
esteja na base da baixa estatura são a presença de dismor-
fismos, a baixa estatura desproporcional, a existência de 
atraso pubertário e/ou dificuldades escolares3,6. Apesar das 
alterações genéticas serem uma causa rara de baixa estatura, 
o cariótipo deve fazer parte da investigação preliminar no 
sexo feminino. Nestes casos, a sua realização possibilitou um 
diagnóstico preciso, foi importante para orientar o tratamento 
médico e planear o aconselhamento às adolescentes e suas 
famílias.
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