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Resumo: INTRODUÇÃO: A síndrome de Lowe (SL) ou distrofia oculocerebrorrenal, é caracterizada pela 
herança recessiva ligada ao cromossomo X. O presente trabalho relata o caso de um paciente com 
SL que apresentou fratura patológica de fêmur. Perante a raridade de estudos e literatura sobre 
esse tema, nosso objetivo é disseminar o conhecimento sobre a doença e sua conduta terapêutica. 
DESCRIÇÃO DO CASO: Masculino, 7 anos, portador da SL, compareceu à emergência 
hospitalar com relato de queda da própria altura. Foi realizada uma radiografia de quadril que 
evidenciou fratura de fêmur proximal esquerdo, com necessidade de intervenção cirúrgica pelo 
departamento de ortopedia. A história patológica pregressa é marcada por catarata congênita 
bilateral (já corrigida cirurgicamente), raquitismo, miopia bilateral de grau avançado e atraso de 
desenvolvimento neuropsicomotor, além de apresentar baixa estatura e deformidades de 
membros inferiores. DISCUSSÃO: A tríade clássica é caracterizada por catarata congênita, 
tubulopatia proximal e alterações de comportamento e cognição. O padrão-ouro de diagnóstico é 
o sequenciamento genético porém, na prática clínica, é feito pelo conjunto de manifestações 
clínicas somadas às alterações dos exames laboratoriais relacionados com a fisiopatologia da 
doença. Vale ressaltar a importância da síndrome de Fanconi que se dá como principal 
comprometimento renal na SL. Alterações musculoesqueléticas, como hipermobilidade articular, 
luxação do quadril, raquitismo, fraturas patológicas e deficiências de peso e estatura, podem 
ocorrer em consequência das alterações tubulares. CONCLUSÃO: Observa-se a necessidade de 
um diagnóstico precoce, pois não existe um tratamento específico para a SL. No entanto, existem 
diversas formas de trazer maior qualidade de vida para o paciente, reduzindo as complicações e 
retardando a evolução clínica.
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