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Resumo: Introducdo: Entre as causas de sindrome nefrética (SN) geneticamente determinadas, desta-
camos as mutagdes da barreira de ultrafiltracdo glomerular e do poddcito. A DIOS € uma doenca
autossdmica recessiva rara, que entre outras manifestagdes, cursa com SN. A base genética da
DIOS se caracteriza por mutagbes na proteina nuclear actina-dependente regula-dora da
remodelacdo da cromatinas SMARCALL. Entretanto, em cerca de 50% dos casos, ndo se
identificam mutacfes do gene SMARCAL 1. Descricéo de casos: Relatamos 3 pacientes com SN
corticorresistente (SNCR) e caracteristicas fenotipicas de DIOS, incluindo facies sindrémica,
baixa estatura, desproporcdo dos segmen-tos superior/inferior com escoliose e maculas
hiperpigmentares, todos sem histérico familiar e sem consanguinidade parental. Paciente 1. Sexo
masculino. Iniciou SNCR e refratéria a ciclosporina aos 7 anos. A bidpsia renal demonstrou
glomeruloesclerose segmentar e focal (GESF). Evoluiu com episodios de isquemia cerebral
(doenca cerebrovascular oclusiva), falén-cia rena crénica (CKD) e obito por sepse aos 9 anos.
Paciente 2. Sexo feminino (SF). Iniciou SNCR aos 6 anos, refrataria a ciclosporina, tacrolimo e
azatioprina. Evoluiu para CKD aos 10 anos de idade e encontra-se sob terapia dialitica (TD).
Paciente 3. SF. Iniciou SNCR aos 5 anos, histologia renal com GESF, evoluindo em 5 meses para
CKD. Apos 2 anos de TD, redi-zou transplante renal (TxR) com 8 anos. Devido perda do
enxerto apos infecgdo por Polyoma BK virus, foi retransplantada aos 11 anos de idade. Durante a
evolucdo, devido convulsdes de dificil controle, estabelecido quadro de isguemia cerebral.
Conclusdo: Enfatizamos a necessidade do diagnostico das diversas causas genéticas de SN. Além
da avaliacdo das caracteristicas fenotipicas, é importante a determinagdo do estudo molecular e a
busca de novos biomarcadores. O TxR constitui, no momento, a melhor ater-nativa terapéutica,
j& que aresposta imunossupressora tradicional ndo demonstra beneficios.
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