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Resumo: Introducdo: A doenca renal policistica autossdmica recessiva (DRPAR) é uma doenca rara
(1:20.000) do grupo das patologias fibrocisticas congénitas, uma das principais causas de
morbimortalidade por faléncia hepato-renal em criangas. Caso Clinico: S.D.M., feminino, 37
semanas, 4.200g, sem diagnostico pré-natal ou consanguinidade dos pais, apresenta rins
aumentados de volume (14 cm), com cistos difusos. Evoluiu com restricdo ventilatéria e
dificuldade alimentar pela compressdo renal, sendo submetida a nefrectomia esquerda, com
resolucéo pos procedimento. Anatomopatoldgico confirma doenca rena policistica. Apresentou
creatinina sérica de 2,2 a 1,8 mg/dL (TFG estimada 13 mi/min/1.72m2) e manteve-se
metabolicamente estével, recebendo tratamento conservador de doenca renal crénica e dois anti-
hipertensivos para controle pressorico. Aos 15 meses apresentava creatinina 1,33 mg/dL (TFG
estimada 23 ml/min/1.72m?), com adaptacdo volumétrica do rim direito (16cm), crescimento e
desenvolvimento adequados e sem comprometimento hepatico. Discussdo: A nefrectomia € uma
medida extrema, mas tornou-se necessaria para alimentacdo enteral e desmame ventilatorio
devido a intensa compressdo gastrica e diafragmética pelos rins, uma complicacdo tipica da
DRPAR. Esta medida ndo tem consenso na literatura e em alguns casos pode acelerar a perda de
funcéo renal, levando a didlise. A hipertensdo grave de inicio precoce, ocorre em 33-75 dos
casos, € outra caracteristica da doenca. A suspeita de DRPAR deve-se a auséncia de histéria
familiar e apresentacdo precoce, apesar de ndo haver comprometimento biliar ou hipertenséo
portal. A forma autossdmica dominante, costuma ter apresentacéo tardia, poderia manifestar-se
precoce e agressivamente em 2 dos casos, refor¢ando a necessidade de investigacao genética para
elucidacdo. Conclusdo: A DRPAR causa doenca hepato-renal em criangas. O diagnostico precoce
e monitoracdo da funcdo hepatica séo fundamentais na prevencao das complicaces associadas a
hipertensdo porta. A dificuldade de acesso a investigagdo genética expbe uma fragilidade
brasileira vivenciada em muitos centros.
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