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Introducdo: Entre as causas de sindrome nefrotica (SN) genética, destacamos varias mutacfes dos
componentes da barreira de ultrafiltracdo glomerular, como as proteinas mitocondriais da célula
podocitaria. As mitocondriopatias (MT) manifestam-se de forma heterogénea, comprometendo
0s sistemas nervoso, cardiovascular e muscular, entre outros. Descricdo do caso: Paciente
atualmente com 4 anos, masculino, encaminhado com sindrome convulsiva desde o periodo
neonatal, vOmitos recorrentes, déficit pondero-estatural, atraso de desenvolvimento
neuropsicomotor e acidose metabdlica de anion gap elevado com acidemia latica. Antecedentes
de consanguinidade. Durante investigacdo de potencial erro inato do metabolismo, o paciente aos
3 anos de idade, desenvolveu proteinuria, hipoalbuminemia e anasarca, sendo diagnosticada SN
de provavel causa genética. Demonstrado lactato arterial e liquérico elevados. A ressonancia
magnética com espectroscopia de protons foi compativel com encefalopatia mitocondrial e
acumulo de lactato. O paciente demonstrou-se cortico-resistente, evoluindo com hipertenséo
arterial grave com lesdo de oOrgédos-avo e cardiomiopatia hipertréfica. Apresentando piora
progressiva da funcdo renal, readlizada bidpsia com sinais de glomerulopatia cronica,
glomerul oesclerose segmentar e focal e grande quantidade de lise mesangial. Iniciada reposicéo
de coenzima Q10 (CoQ10), L-carnitina, carvedilol, entre outras medicacOes, além de didlise
peritoneal (CCPD). Observado melhora do quadro neuroldgico ap6s a introducdo da CoQ10 e
controle pressorico com o uso de quatro anti-hipertensivos. Comentérios. A caracterizacdo de SN
de origem genética € importante, contribuindo para um melhor entendimento etiofisiopatogénico
das glomerulopatias. A evidéncia de nefropatia associada a encefalopatia nas MT é importante e
a introducéo precoce do tratamento, incluindo a suplementacdo de CoQ10, pode determinar
melhor evolugdo clinica destes pacientes.
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