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Introducéo: Entre as causas de sindrome nefrética (SN) geneticamente determinadas, destacam-
se varias mutagbes das estruturas do poddécito, importante componente da barreira de
ultrafiltracdo glomerular (BUF). A DIOS é uma doenca autossdmica recessiva rara, que entre
outras manifestagBes, cursa com sindrome nefrética. Caracteriza-se por mutacbes na proteina
nuclear actina-dependente reguladora da remodelacdo da cromatina: SMARCAL1. Descri¢éo do
caso: Paciente do sexo masculino com 9 anos de idade e histéria de edema, oligoanUria,
hipoalbuminemia, proteinaria nefrética e dislipidemia, detectados ha dois anos. A pressdo arterial
e a funcdo renal apresentavam-se normais. Os antecedentes e o fendtipo eram compativeis com
DIOS: linfopenia, infecgdes recorrentes, episddios de isquemia cerebral (doenca cerebrovascular
oclusiva), facies sindrdmica, anisometropia, estrabismo, baixa estatura, desproporcéo
tronco/membros, escoliose e méculas hiperpigmentares em térax, dorso e abdome. Na evolucéo,
evidenciado SN corticorresistente e optado pela introducdo de ciclosporina, sem melhora da
proteindria apds 12 meses de terapia. A biopsia renal foi compativel com glomeruloesclerose
segmentar e focal (GESF). Comentérios. Enfatizamos a necessidade da caracterizacdo das
diversas causas genéticas de SN relacionadas com mutacbes da BUF e das proteinas do
citoesqueleto celular. Além da avaliacdo das diversas caracteristicas fenotipicas, € importante o
estabelecimento do estudo molecular e a busca de novos biomarcadores, visando um melhor
entendimento fisiopatol 6gico e posterior determinacéo de terapias mais efetivas. A evolugdo para
doenca rena cronica termina na DIOS € inexoravel e o transplante renal constitui, até o
momento, a melhor aternativa terapéutica, ja que a resposta imunossupressora tradicional ndo
demonstra beneficios.
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