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Sindrome De Barakat (Sindrome De Hdr): Relato De Caso
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Introducdo: A Sindrome de Barakat (Sindrome HDR) € caracterizada pela presenca de
hipoparatireodismo (H), surdez neurosensorial (D) e doenca renal (R) e apresenta heranca
autossdmica dominante. Relato de caso: ELJ, masculino, 9 anos, chega a emergéncia do hospital
com crises de dor generalizada, associadas a perda de forga, hipertonia e hiperextensdo de pés e
maos, de inicio ha quatro meses e piora na Ultima semana, aém de perda de peso, sendo
encaminhado para internacdo. Ao exame: hipertonia, contratura muscular dos membros
superiores e inferiores, dor a mobilizagcéo nas articulagdes coxo-femural direita e esquerda e nas
peguenas articulacdes de méos e pés. Exames iniciais. PTHi: 2,38pg/mL (VR: 15-65pg/mL),
clcio: 559mg/dL (8,2-10,3mg/dL), foésforo: 1,4mg/dL (4-7mg/dL), creatinina 1,17mg/dL
(TFG: 68ml/min/1,73m2, VR:90ml/min/1,73m2), glicostriaz 693mg/dL (VR: ndo detectavel),
calcidria: 0,72mg/mg (21mg/mg), albumindria: 41,8mg/L (29mg/L). Ecografia abdominal: rins
com aumento difuso na ecogenicidade cortica. Audiometria surdez neurossensorial.
Confirmando diagnéstico de doenca renal (tubulopatia), hipoparatirecidismo e surdez. Iniciado
tratamento com Teriparatide 20mcg/dia, carbonato de célcio, calcitriol, hidroclortiazida, solugdo
de Scholl e fésforo elementar. Em acompanhamento ha trés anos, com perda progressiva de
funcdo auditiva, reducédo de densidade mineral Ossea, nefrocal cinose e sem piora da fungdo renal,
creatinina atual: 1,03mg/dL (TFG: 86ml/min/1,73m2). Discussao/Conclusdo: A prevaléncia da
sindrome de HDR é desconhecida e apresenta expressao fenotipica variavel (HDR, HD, DR, HR,
R e D), sendo a surdez neurosensorial o componente mais frequente da sindrome (96,7),
hipoparatireoidismo (93,3) e de doenca rena (72,2). O diagnostico € baseado na sintomatologia
clinica e analise molecular, sendo na maioria das vezes causada por delecdes no cromossomo
10p14 ou mutacbes no gene GATA3. NoO presente caso, 0 paciente apresentava 0s trés
componentes da sindrome e vem apresentando boa evolucéo com o tratamento.
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