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Resumo: Introducdo: A ATRd é caracterizada por disfuncdo da excregdo &cida do ducto coletor (DC),
resultando em acidose metabdlica hiperclorémica (AMH) na vigéncia de urina alcalina. Associa-
se habitualmente com hipodesenvolvimento, nefrolitiase/nefrocalcinose, entre outras
manifestagdes clinico-laboratoriais. Entre as etiologias, as causas primarias e genéticas séo mais
prevalentes na faixa pediatrica. Entre os 5 ou 6 genes atualmente relacionados, recentemente, foi
descrito mutagbes do FOXI1. Este gene € fundamental para o desenvolvimento e fungdo da
coclea e da endolinfa da orelha interna, além da codificacgo de um fator de transcricdo regul ador
da expressdo de vérias proteinas envolvidas na secrecdo acida do DC. Objetivamos descrever um
paciente portador desta mutac&o, sob nosso conhecimento, o primeiro caso relatado em nosso
meio. Descricdo do caso: TFS, 14 anos, pais consanguineos, apresenta surdez neurossensorial
(SNYS) e dificuldade de deambulagéo desde os 3 e 4 anos de idade, respectivamente, seguido de
paresia e fratura dos membros inferiores. Sob acompanhamento inicial externo, foi evidenciada
hipocalcemia, hipofosfatemia e hipercalcitria (HCa). Aventados varios diagnésticos diferenciais
relacionados com raquitismo hipofosfatémico e HCa e iniciada reposicdo enteral eletrolitica
Biopsia muscular, mielograma e pesquisa para erros inatos do metabolismo foram normais. Na
evolucdo foi demonstrada AMH, HCa e nefrocalcinose. PTH, vitamina D, albuminuria e proteina
ligada ao retinol urinario foram normais. Realizado sequenciamento completo do exoma,
resultando no estabelecimento de 2 copias em homozigoze associada ao gene FOXI-1. Discussdo
e Conclusdo: Embora, do ponto de vista epidemiolégico, mutacbes da FOXI1 ndo sgjam
prevalentes em pacientes portadores de ATRd, a presenca de consanguinidade, surdez
neurossensorial  precoce e/ou manifestacbes atipicas iniciais devem ser consideradas no
diagnostico diferencial. O aconselhamento genético e a abordagem metabdlica séo fundamentais
No seguimento desses paci entes.
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