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Resumo: Introducdo: A Doenca Renal Policistica (DRP) diagnosticada no pré-natal ou no periodo neonatal
€ geramente autossdmica recessiva (AR) e afeta 1 a cada 20.000 nascidos vivos.<br>Objetivos:
Genitora com 29 anos, primigesta, hipertensa gestacional em uso de Metildopa e &acido
acetilsalicilico, apresentava ultrassonografia (USG) obstétrica com feto com rins policisticos
bilaterais, sem oligodmnio. Parto cesarea a termo por hipertensdo materna. Recém-nascido (RN)
feminino, com 3405 gramas, nasceu bem, sem dismorfias, apresentando desconforto respiratério
com necessidade de ventilagdo com pressdo positiva e oxigénio em sala de parto. Encaminhado
a0 alojamento conjunto com 2 horas de vida, apos normalizacdo respiratéria. Realizado USG
abdominal que evidenciou figado e vias biliares normais e rins aumentados, com perda de
diferenciacdo corticomedular e multiplos cistos bilaterais, sugerindo DRPAR. Ecocardiograma
com dilatacdo discreta da aorta até crossa e miocardiopatia hipertréfica. Ao longo dos 15 dias de
internamento,  evoluiu  sem  intercorréncias, com fungdo renal e  hepdtica
normais.<br>Metodologia: <br>Resultados: <br>Conclusdo: Trata-se de um quadro sugestivo de
DRPAR, devido aos cistos renais hilaterais, auséncia de dismorfias e surgimento perinatal.
Geralmente se da por mutagdes no gene PKHD1, sendo a localizagdo e o tipo da mutagdo
determinantes da severidade da doenca, que é progressiva. O USG obstétrico € sugestivo, mas
ndo patognoménico, sendo o teste genético indicado nestes casos. Este confirma o diagndstico e
estabelece 0 aconselhamento genético parental e o plano terapéutico e seguimento da crianca,
melhorando o prognéstico desta. Nos casos com oligoamnio, pode haver hipoplasia pulmonar,
compressdo diafragmatica pelos rins aumentados e Sequéncia de Potter (hipoplasia pulmonar e
alteracOes faciais, esqueléticas e cardiovasculares). As alteracBes da funcdo renal dependem do
nimero de glomérulos acometidos, podendo se desenvolver posteriormente, assim como a
hipertensdo arterial, que ocorre por exacerbacdo do sistema renina-angiotensina-aldosterona. As
complicagdes hepaticas geralmente aparecem posteriormente. Pode-se ter fibrose hepatica,
dilatacdo dos ductos biliares (doenca de Caroli) e disgenesia biliar, causando hipertensdo portal e
disfuncéo ventricular esquerda. Infeccdes urinérias sdo frequentes. A longo prazo, o seguimento
inclui exames de imagem e monitorizacdo da pressdo arterial e da funcéo renal e hepética, afim
de prevenir ou retardar a progressdo para doenca renal terminal ou complicagBes hepaticas
graves. As dificuldades no diagnostico precoce e consequente seguimento aumentam a ocorréncia
de desfechos negativos. A ocorréncia de complicagbes tardias reforca a importancia do
monitoramento ao longo da infancia e adolescéncia. Dessa forma, a consolidagéo de protocolos
assistenciais padronizados e a ampliagdo do acesso a testes genéticos SG0 necessarios para
possibilitar intervengdes mais precoces e efetivas.
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