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- Introducdo: A SB é uma tubulopatia de rara, sem predilecéo por sexo ou raga, manifestando-se
como uma desordem familiar autossdmica recessiva. Caracteriza-se, principalmente por alcalose
metabdlica hipocalémica, hiperreninemia e hiperaldosteronismo. Ocorre mais provavel mente por
disfuncdo na reabsorcdo de ions sodio e cloro. O paciente pode manifestar fadiga, caimbras,
polidipsia e polidria. E comum retardo no crescimento e DNPM. Ha relatos de associagio entre
SB e deficiéncia de GH desde 1973, sugerido por alguns autores como secundario a hipocalemia.
O tratamento envolve uso de suplementagcdo de potassio e indometacina. - Descricdo do caso
N.W.M.S. nascido termo, com historico gestacional de polidramnio constatado com 27 semanas
gestacionais, atribuido a DMG, sem intercorréncias, vigoroso, pesando 3560g, medindo 50cm,
permaneceu em AME até 6m, com dieta sendo complementada progressivamente. Aos 4m de
idade houve estagnacdo de ganho ponderal, ndo investigada. Aos 18m foi constatado retardo de
DNPM e iniciado investigagdo com endocrinologista. Investigacdo inicial mostrou RM de sela
turcica sem ateracbes e foram descartados doenca celiaca e hipotiroidismo. Gasometria
evidenciou alcalose metabdlica hipocal émica, acompanhado de hiperreninemia e iniciado terapia
para SB. ApOs 8meses de tratamento houve ganho pondero-estatural de 4kg e 17cm e melhora
comportamental. - Comentarios A SB € uma tubulopatia que cursa frequentemente com déficit
ponderal e neuropsicomotor, cuja terapéutica precoce permite atenuagcdo das complicacbes a
longo prazo. O Diagnostico € fortemente sugerido por gasometria com alcalose metabdlica
hipocalémica, que faz a gasometriaimperativa nainvestigagdo em paciente com BE.
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