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INTRODUGAO

A Disgenesia Tubular Renal Autossémica
Recessiva (DTRAR) relaciona-se a alteragdes nos
genes ACE, AGT, ENR, AGTR1/2, envolvidos no
sistema renina-angiotensina-aldosterona (SRAA)
(Figura 1). Variantes patogénicas bialélicas no gene
ACE estéo relacionado a alteragdo na embriogénese
renal resultando em faléncia renal, anuria neonatal,
hipoplasia pulmonar e hipotensao refrataria devido
a falha na regulacdo homeostatica. A maioria dos
casos relatados na literatura reporta o6bito nos
primeiros dias de vida com achado pré-natal de
oligoidramnio severo. Descrevemos dois casos de
DTRAR com sobrevida.

RELATO DO CASO

EFeminina, terceira gestagdo de casal nao
consanguineo, nascida de parto prematuro (30
semanas) com peso de 1.385 g e Apgar 6/9.
Diagnéstico de oligoidramnio severo desde a 29%
semana, sem apresentar outras alteragdes
morfolégicas em ecografias pré-natais.

O casal relatava dois 6bitos neonatais
prévios, ambos no 2° dia de vida por anuria, sem
diagnostico etiolégico.

Ao nascimento, paciente apresentou
anuria e disfuncdo respiratéria, necessitando de
suporte ventilatério e hemodindmico. Foram
realizados exames de imagem que evidenciaram rins
com aumento de ecogenicidade e sinais de
hipoplasia pulmonar.

Prosseguiu-se com  extensa
investigagéo incluindo erros inatos do metabolismo
normal. O sequenciamento do exoma demonstrou
duas variantes no gene ACE: c¢.2570 G>T
(p.-Val857Phe) e c¢.3391del (p.Pro1131Leufs*51). A
paciente recebeu suporte com drogas vasoativas,
diuréticos, reposicdo especifica de eletrdlitos e
bicarbonato, tendo alta aos 2 meses, estavel, com
reposicéo de corticoide e eletrdlitos via oral.
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B Feminina, terceira filha de um casal ndo
consanguineo que apresentava histéria de aborto
prévio e Oobito neonatal (12 horas de vida) com
oligoidramnio.

Nasceu de parto prematuro (30 semanas)
com peso 1.270g, perimetro cefalico 26,5 cm e Apgar
5/9.

Diagnéstico de oligoidramnio a partir do
terceiro trimestre e ao nascimento anudria com
evolugdo para proteindria, recebendo alta no 3° més
de vida. Até o quarto ano de vida (momento da
avaliagdo) teve desenvolvimento neuropsicomotor
adequado e havia feito uso continuo de
fludrocortisona e inibidor da ECA, persistindo com
proteinuria.

[DESTEED O Sequenciamento do exoma identificou
uma variante em heterozigose no gene ACE
c.2570G>T (p.Arg857Leu) e uma CNV:
NC_000017.11:9.(63477095)_(63497366)del.
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Figura 1 Agéo e expressao dos genes e enzimas relacionados ao SRAA.

DISCUSSAO

Ambos os casos apresentam histéria gestacional
pregressa de &bito neonatal e oligohidramnio grave,
achados fundamentais para suspeita diagndstica que
pode favorecer o suporte perinatal, impactando na
sobrevida dos pacientes (Figura 2). A histéria familiar
de recorréncia de DTRAR nos casos apresentados
estd de acordo com o seu padrido de heranca
autossOmico recessivo, sendo a confirmagdo de
variantes patogénicas no gene ACE importante para o
aconselhamento genético e planejamento reprodutivo.
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Figura 2. cao clinica e da DTRAR.
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