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Trabalhos Cientificos

Sindrome De Fanconi Como Diagnéstico Diferencial De Baixa Estatura E Glicosliria Sem
Hiperglicemia Em Lactente: Um Relato De Caso

Introducdo: A sindrome de Fanconi (SF) se refere a disfuncéo do tdbulo proximal renal, na
maioria dos casos, em criangas com cistinose nefropatica, podendo levar a acidose e baixa
estatura (FOREMAN, 2019).0bjetivos. Paciente de 7 meses, sexo feminino, residente em
Pernambuco, admitida em hospital de alta complexidade, no inicio de agosto de 2025,
proveniente de hospital de média complexidade, apds 5 dias de internacéo, apresentando émese,
hipdxia, acidose metabdlica (AM), glicoslria e baixa estatura. Segundo a genitora, lactente
apresentava episodios de émese e estagnacdo do peso nos 2 Ultimos meses, com agravamento nos
ltimos 7 dias com sonoléncia, distrbios hidroeletroliticos (DHE) e relato de infeccdo urinaria
tratada com ceftriaxona. 3 dias antes da admissao, sumario de urina (SU) demonstrou glicose
+++, corpos cetbnicos ++, nitrito -, 09 leucécitos/campo, 04 hemécias/campo, e Proteina C
Reativa (PCR) de 0,8. Na admissdo, foram feitos novos exames. Creatinina 0,3, Ureia 6, Fosforo
(P) 1,3, Magnésio (Mg) 2, Célcio (Ca) 7,6, Potassio (K) 1,99, Sodio (Na) 150. A conduta tomada
foi correcéo da hipocalemia, fim do esquema com ceftriaxona, reavaliacdo de K. Apés 8 dias,
paciente recebeu alta e foi encaminhada ao ambulatério de endocrinol ogia pediétrica com

hi pétese diagnostica de erro inato do metabolismo. Exames realizados cerca de 1 més apds a alta
revelam Ca 11,9, Mg 2,4, Na 139,32, K 2,5. SU: Proteina +, Sangue +, Cetona +, Glic +++,
Alguns cilindros granul osos, BacteriUria discreta. O achado de glicostria significativa sem
hiperglicemia chamou atencéo para o diagnéstico diferencial de acidose tubular renal proximal,
com indicacdo de internamento e seguimento pela nefrologia pediatrica. Gasometria realizada na
readmisséo evidenciou Ph 7,36, PCO2 26, PO2 79, K 2,2, Lactato 1,9, HCO3 17,7. iniciada
hidratacdo e correcao da hipocalemia e reposi¢éo de bicarbonato.Metodologia: Resultados:
Conclusdo: A Sindrome de Fanconi pode ser adquirida ou hereditéria, observada, namaioria, em
criancas com cistinose nefropatica, com incidéncia de 1 entre 100.000 a 200.000 nascidos vivos.
Decorre de disfuncéo tubular proximal que compromete a reabsorc¢éo de solutos como glicose,
fosfato e bicarbonato, levando a acidose tubular renal. Clinicamente, apresenta-se com
desidratacéo, poliuria e atraso no crescimento (MATARNEH et a., 2025). Nos exames, tem-se
hipofosfatemia, hipocalemia, AM, e, no SU, glicosUria sem hiperglicemia e excrecéo elevada de
solutos, como no quadro dalactente. O tratamento envolve corregdo dos desequilibrios, com
hidratagdo adequada, reposi¢éo de eletrdlitos e terapia alcalina, assm como na conduta do caso
relatado. Esse trabalho se prop6s a abordar manifestactes da Sindrome de Fanconi hereditariae
destacar aimportancia do diagndéstico diferencial correto para manejo adequado.
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