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Introducdo: A Sindrome de Rabson Mendenhall (SRM) é uma desordem genética, causada por
mutacdo recessiva do receptor de insuling, caracterizada por resisténcia insulinica severa. As
manifestacbes clinicas associadas incluem dismorfismo facial, anormalidades cutaneas e
anomalias renais. Descricdo do caso: D. S. O., sexo masculino, 8 anos, diagnosticado com
resisténecia insulinica desde os 6 meses de vida e hidronefrose bilateral desde os 4 anos. O
diagndstico da SRM ¢é provével pela presenca da resisténcia insulinica e caracteristicas fisicas
presentes como fécies grosseiras, hipertricose, acantose nigricans, baixa estatura, hipertrofia
gengival, distribuicdo dentéaria irregular. Durante a investigacdo das manifestagdes descritas pela
SRM foi diagnosticado, através de cintilografia renal estética, dilatacdes piélicas em ambos 0s
rns, sem causa obstrutiva. Discussdo: Ao suspeitar de um paciente com SRM a investigagéo
renal é voltada para nefrocalcinose, pois € a manifestacdo renal mais comum. Entretanto o
paciente apresentou dilatacéo pielocalicial desde os 4 anos, mantendo boa funcéo rena e exame
de cintilografia renal sem evolucéo de doenca parenquimatosa. Conclusdo: A SRM € uma doenca
autossdmica recessiva rara ainda sem tratamento especifico. O tratamento geralmente é baseado
em medidas de suporte, para manter a glicemia 0 mais constante possivel. E necessario
acompanhamento e investigacdo das possiveis manifestacdes e complicaces, incluindo
microalbumindria de 24 horas e triagem de lesdo renal, pois estas podem surgir com a evolucao
da prépria doenga e descontrole glicémico. E necess&rio o aconselhamento genético para
fundamentar a suspeita clinica, direcionar o tratamento e beneficiar o paciente e seus familiares.
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