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Resumo: Introducéo A Sindrome de Bartter consiste em um grupo heterogéneo de tubulopatias de causa
genética decorrente do comprometimento da reabsorcéo de sddio e de cloro na por¢cdo espessa
ascendente da al¢ca de Henle. Os avancgos da biologia molecular permitiram a identificacdo de
pelo menos cinco diferentes sub-tipos da sindrome. O tipo V consiste numa mutacéo de ganho de
funcdo do gene do receptor sensivel ao ion Célcio (CaSR) extracelular e se caracteriza por
acentuada hipercalcidria e hipermagnesidria. O tratamento € de suporte com reposicdo hidro-
eletrolitica. Descricdo do caso PAS, nascido em abril/14, com |G de 36 semanas devido a pré-
eclampsia e trabalho de parto prematuro apo6s ruptura de membranas. Primeira intercorréncia
clinica foi aos 3 meses, tendo apresentado crise convulsiva e epilepsia de dificil controle. Foi
encaminhado a Unidade de Nefrologia Pediatrica do HC-UFMG aos 07 meses, sendo admitido n
0 servico de Pronto Atendimento do HC-UFMG com quadro de hipomagnesemia e hipocalcemia
acentuadas. Evoluiu com disturbios hidroeletroliticos de dificil controle e estado de mal epilético.
Foram realizados exames laboratoriais e teste molecular para investigacdo de Sindrome de
Bartter e confirmacéo do seu subtipo. Foram iniciados reposicdo de eletrdlitos e inibidores da
ciclo-oxigenase e da enzima-conversora de angiotensina com melhora do controle idnico e da
sintomatologia. O paciente, entretanto, evoluiu com sequela neurologica e atraso de
desenvolvimento neuropsicomotor. Comentario O caso relatado mostra a importancia do
diagnodstico precoce da Sindrome de Bartter, possibilitando a instituicdo de tratamento mais
adeguado com base no conhecimento da mutacéo canalicular especifica e de suas consequéncias.

http://anais.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/17-congresso-brasil eiro-de-nefrol ogi a-peditrica/0068-si ndrome-de-bartter-ti po-v-associ ada-a-epl epsi a.pdf



