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Resumo: Introdugdo: A cistinose nefropatica infantil (CNI) é um distirbio metabdlico hereditério raro,
multissistémico, caracterizado pelo defeito no transporte lisossomal de cistina, com acumulagdo
nos diferentes tecidos. Descricdo do caso: Menino de 5 anos, com diagnéstico de CNI aos 7
meses de idade, sem tratamento especifico para doenca. Evoluiu com histéria de rigidez e edema
de membros superiores e inferiores, edema periorbitario, associados a polidria e polidpsia de
longo prazo. Foram realizado exames laboratoriais que evidenciaram ateracdo de eletrdlitos
como sodio, potassio, cloreto e célcio; Raio-X de maos e punhos com idade 0ssea compativel
com 2 anos e 6 meses de idade. Como terapéutica, aém da correcdo do distdrbio
hidroeletrolitico, foi iniciado bitartrato de cisteamina na tentativa de impedir ainda mais a
progressdo da doenca. Discussdo: A CNI resulta da ateracdo do gene CTNS (cromossomo
17p13), o qual codifica uma proteina transmembrana lisossdmica — cistinosina -, responsavel pela
exportacdo da cistina lisossdmica para o citoplasma. Sem a terapéutica especifica, a cistina
acumula-se em todos os 6rgaos, especialmente rins e olhos, além de, medula Gssea, figado,
intestino, musculo, cérebro, tirdide e péancreas, desenvolvendo multiplas complicagdes nos
portadores. A CNI manifesta-se nos primeiros meses de vida por politria, polidipsia,
desidratac8o, acidose e atraso de crescimento, resultante de raguitismo hipofosfatémico. O
diagnodstico precoce é fundamental para inicio da abordagem terapéutica, capaz de prevenir
complicagoes tardias. Conclusdo: O caso relatado mostra a gravidade da evolugdo da CNI quando
ndo iniciado tratamento especifico precoce. Apesar do diagnostico, foi realizado apenas
terapéutica para correcdo dos distlrbios hidroeletroliticos, levando crianca a evoluir com
manifestagdes causadas por complicagdes tardias da doenca.

http://anais.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/38-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/ 2203-ci stinose-nefropati ca-rel ato-de-caso. pdf



