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RESUMO

INTRODUCAO: A Sindrome de McCune-Albright (SMA) é uma doenca
genética rara, com prevaléncia entre 1/100.000 e 1/1.000.000 nascidos
vivos, sendo mais comum no sexo feminino. E causada por mutacées
somaticas pods-zigéticas em GNAS, um locus complexo que sofre
imprinting e produz mudltiplos transcritos. Seu transcrito mais bem
caracterizado é o Gs-alfa, que codifica a subunidade alfa da proteina
estimuladora de ligacao ao nucleotideo guanina (proteina G). Essas
mutacoes influenciam tanto na atividade de diversos hormoénios, como o
hormonio do crescimento (GH), quanto em diversos érgdos, como a pele e
0s 0ssos. A doenca é caracterizada por displasia cutanea (manchas café-
com-leite) e fibrosa poliostética, puberdade precoce periférica e diversas
endocrinopatias, como acromegalia, hipertireoidismo e sindrome de
Cushing. OBJETIVOS: Revisar sobre os principais fatores etiolégicos
envolvidos na Sindrome de McCune-Albright e os principais sintomas
encontrados nos pacientes. METODOLOGIA: Revisao narrativa da
literatura, utilizando-se o0s seguintes descritores: McCune-Albright
Syndrome, G Protein, GNAS. Foram utilizadas informacdes obtidas em
livros didaticos da &rea e artigos cientificos dos bancos de dados: Scielo,
PubMed, Google Académico e Orphanet. Foram considerados artigos
desde 1991, totalizando 31 trabalhos selecionados. RESULTADOS: Por
ser resultado de uma mutacdo pds-zigética, a sindrome é caracterizada
por um mosaicismo somatico; dessa forma, tem expressdo variavel nos
pacientes e ndo possui etiologia genética definida. A proteina G estd
associada a formacdo éssea, de modo que a ativacao da subunidade alfa
causa displasia fibrosa poliostética e alteracdes hormonais diversas, como
hipertireoidismo, puberdade precoce e diabetes insipidus nefrogénico. A
displasia fibrosa é acompanhada de deformidades, fraturas de repeticao,
dores e compressao dos nervos cranianos. A sindrome também é
caracterizada por displasia cutanea, que se manifesta como manchas
hipercromicas e irregulares, uma vez que é estimulada pela proteina G, a
qgual é encontrada nos melandcitos. A triade cldssica que caracteriza a
sindrome também engloba a puberdade precoce, que ocorre devido a
producdo intermitente de estrogénio, induzida pelo funcionamento
autébnomo dos ovarios ou por cistos ovarianos; logo nos primeiros meses
de vida, as meninas j& possuem sangramento vaginal e desenvolvimento
das mamas e 0s meninos apresentam crescimento do volume do pénis e
dos testiculos. E também caracterizada por endocrinopatias
hiperfuncionantes, uma vez que a ativacao da subunidade alfa da
proteina G acarreta a hiperfuncdo de diversos hormonios. A sindrome de
Cushing pode ser o primeiro sinal reconhecido, com prevaléncia variando
entre 1,7 e 7,5% dos casos, caracterizada pela face em lua cheia e a
acromegalia afeta aproximadamente um quarto dos pacientes, sendo um
sinal bem notidvel. CONCLUSAO: O quadro clinico da SMA tem
expressividade varidvel, podendo afetar tecidos variados e ocorre por
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mosaicismo somatico, o que faz com que nao se tenha heranca genética
bem estabelecida. De maneira geral, o progndstico é bom, os pacientes
com maior agravamento da qualidade de vida sao os que possuem maior
grau de displasia fibrosa, uma vez que os outros agravamentos a salde
dos pacientes possuem menor frequéncia, como as endocrinopatias.
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