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Resumo: Introdugdo: A Cistinose Nefropética (CN) € uma doenca com heranca autossdmica recessiva
causada pelo acumulo de cistina intralisossomal em diversas células do organismo. A forma de
manifestacdo mais precoce é o acometimento renal do tdbulo contorcido proximal, levando a
Sindrome de Fanconi (SF). Relato de caso: Trata-se de paciente do sexo feminino, com um ano e
guatro meses de idade, que evoluiu com deficiéncia de crescimento e ganho de peso, aém de
internacOes repetidas recentes devido a desidratacdo. Exames laboratoriais da Ultima internacéo
identificaram alteracOes sugestivas de SF. Na investigacdo da SF foram visualizados cristais de
cistina durante exame oftalmolégico por lampada de fenda, estabelecendo diagndstico de CN.
Realizado reposicdo de potéssio, bicarbonato de sodio, fosfato e carbonato de sddio. Apds o
tratamento houve melhora progressiva dos disturbios hidroeletroliticos e da funcéo renal, além do
desaparecimento do quadro clinico inicial de apresentagdo. Discussdo: As manifestagdes iniciais
da CN ocorrem em criangas entre 6 a 18 meses de idade com atraso no crescimento e ganho de
peso, adém de episddios de febre e desidratacdo. A CN € a causa mais frequente de SF na
infancia, que se caracteriza pela presenca de glicoslria, hiperaminoaciduria, acidose tubular
proximal, hipofosfatemia, deficiéncia de carnitina, proteindria de baixo peso molecular e
deficiéncia na concentracdo de urina. Sem o tratamento paliativo de reposicdo e corregdo de
distarbios hidroeletroliticos, ocorre comprometimento glomerular progressivo e insuficiéncia
renal crénica se estabelece até em média 10 anos de idade. O tratamento especifico para a causa
da doenca com uso da droga cisteamina mostrou beneficio em diversos estudos. Conclusdo: O
diagndstico e tratamento precoce da CN pode promover retomada da curva ponderal e estatural
em criangas com manifestagBes iniciais, além de impedir ou retardar o desenvolvimento da
nefrocalcinose e preservar afuncéo renal.
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