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INTRODUQAO Desde entdo, a paciente segue em

A cisti ¢ <t infantil (CNI) & acompanhamento multiprofissional, em uso de
cistinose nefropatica infanti € uma . . . s )
. " P . ( ) ) cisteamina e reposicdes eletroliticas, com desafios
condicdo genética rara, autossébmica recessiva,

: o no manejo dos disturbios eletroliticos devido a
causada por variantes patogénicas no gene CTNS, intoleranci rointestinal important
que levam ao acumulo de cistina em diversos olerancia gastrointestinal importante.

orgaos. Manifesta-se no primeiro ano de vida com Paciente 2, aos 8 meses, apresentou quadro grave
smdrqme de Fanconi renal, desnutrlge}o e de vOmitos, recusa alimentar e desidratagdo apds
raqu:tlsm?. Slem tratadmento, OSI _pacientes um episodio gripal. Foi internado, sendo observada
geraimente evoluem com doenca renal cronica. acidose metabdlica, hipocalemia, glicosuria e
Commidrguetvermeimila proteinuria, tendo evoluido com duas paradas
ang kel syndrome: GLUT-2 3 g s o u . ~ L .
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Vi Y| | | i - . solicitada avaliacdo da Genética Médica, com
Dysfunctional electron 4 & NaPi-lla . , . .
;t,'*‘ﬁ \-\ / 2 & "w-'-rr-: suspeita de sindrome de Fanconi renal, e realizado
VT A ai MY . L . .o
N, ¥ painel NGS de doengas trataveis, que identificou
Ly 2 | €1 coimic - . . .
{ATP | ' e uma delegdo intragénica dos éxons 1 ao 10 em
e, 0 vt resborpton Fibross and apca homozigose no gene CTNS. O paciente recebeu
%:i“iﬁ}li;;:#:ﬁn . ® 5. bt dedifferentiation .
: for XXXX“ alta antes da liberagdo do resultado e, aos 10
BN = meses, teve nova internagcdo por disturbio
hyperphosphaturia, glyeosuria, bicarbonaturia, polyuria eletrol I’tlco g rave’ eVOI u I ndo Com nova parada

F : ALB ERQUE l., 2023. q 0 2. .a L.
onte : ALBUQUERQUE etal, 2023 cardiorrespiratéria e morte encefalica.

OBJETIVO CONCLUSAO

Relatar a complexidade do manejo da CNI, Estes relatos exemplificam a importancia da
destacando a importancia da suspeigao diagndstica suspeicdo diagndstica precoce no manejo de
diante de um quadro de sindrome de Fanconi renal, criangas com doencas raras, especialmente diante
bem como do manejo precoce. de histéria de consanguinidade e recorréncia

familiar. O contraste entre a evolucdo dos dois

RELATO DO CASO casos, destaca a relevancia do diagnostico e do
manejo adequados da sindrome de Fanconi renal,

Paciente 1, apresentou, aos 7 meses, quadro de cuja principal causa na infancia é a CNI, para o
polidipsia, poliuria e vémitos, com idas frequentes desfecho clinico — sobrevida versus ébito precoce.
ao pronto-socorro e diagnostico inicial de O tratamento com cisteamina modificou a histdria
desidratagdo. Durante investigacdo ambulatorial, natural da doenca, sendo essencial seu uso em
houve suspeita de diabetes insipidus, devido a conjunto com acompanhamento multiprofissional.

elevacao da vasopressina. Foi internada por piora

dos vbmitos, apresentando acidose metabdlica, REFERENC|AS

hipocalemia, hipofosfatemia, aminoaciduria

. : - . : 1. ALBUQUERQUE, Anna Luiza Braga et al. Sindrome de Fanconi
g,enerallzada € gllco_suna’ Iev.ando a .suspelta de hereditaria. Revista Brasileira de Pediatria , v. 19, n. 7, p. 619-
sindrome de Fanconi renal. Criancga é filha de casal 634, 2023.
nao Consanguine(), com historia de obito de irma 2. HAFFNER, D. et al. Muscle and bone impairment in infantile

. .. nephropathic cystinosis: New concepts. Cells 11: 170 [em linha].

aos 9 meses por quadro semelhante. Foi solicitado 2022,
painel NGS de doencas trataveis, que identificou 3. HIGASHI, Satomi et al. Diagnostic challenge in a patient with

nephropathic juvenile cystinosis: a case report. BMC nephrology,

variantes patogénicas em heterozigose composta v.18.1. 1, p. 300, 2017,

no gene CTNS: delegao intragénica dos éxons 1 ao
10 (ENST00000046640) e a variante

c.18_21delGACT (ENST00000046640),
p.Thr7Phefs*7, compativel com o diagnostico de
CNI.
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