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Resumo: A Sindrome Nefrotica Congénita (SNC) € uma doenca rara que inicia-Se nos primeiro trimestre
de vida e € causada por mutagdes em um de dois genes, NPHS1 (forma mais comum, do tipo
Finlandés) e NPHS2. Estes codificam as proteinas nefrina ( NPHSL) e podocina ( NPHS2),
formadoras do diafragma da fenda dos podécitos glomerulares. Nosso objetivo é relatar um caso
da doenca e sua conducdo clinica. E descrito o caso de um recém nascido: AJS, 17 dias de vida,
do sexo masculino, encaminhado a0 NOSSO Servigo para investigagdo e tratamento de crise
convulsiva e sinais de trombose venosa na tomografia de cranio. A admissio encontrava-se
sonolento e hipoativo, com reflexos primitivos presentes e diminuidos bilateralmente, fontanela
anterior tensa. As crises convulsivas cessaram apés o uso de medicacfes, porém o recém nascido
evolui com anasarca. Realizado relacdo proteina/creatinina urinaria com valor 34,48 fechando
diagndstico de sindrome nefrética, prosseguindo a propedéutica complementar em outro servigo
de reférencia, onde foi realizada a biopsia confirmando diagndstico. Embora rara, a SNC pode
ser suspeitada devido a apresentagdo em faixa etéria ténue, ao contrario das formas mais comuns
de sindrome nefrética. Pacientes com esta doenca apresentam grande morbidade, necessitando de
acompanhamento especializado. Os autores comentam os diagnésticos diferenciais, a
importancia da confirmagdo diagnostica, assim como a necessidade de tratamento agressivo.
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