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Desafio Do Diagnostico E Seguimento Clinico Na Cistinose Nefropética Infantil: Relato De Caso
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Introducdo: A cistinose nefropética infantii € uma doenca rara, autossdmica recessiva,
caracterizada pelo acimulo de cistina no interior das células. As manifestagdes clinicas variam,
sendo a mais grave a sindrome de Fanconi, com perda de eletrdlitos e déficit pondero-estatural a
partir dos 6 meses de idade. Os pacientes evoluem para doenca renal cronica termina e
acometimento extra-renal caso ndo recebam tratamento adequado, e muitas vezes apresentam
guadro desfavoravel apesar deste. Descri¢do do caso: Paciente L.P.L.D., sexo masculino, iniciou
aos 6 meses com varios episodios de vomitos e disturbios eletroliticos, sendo aventada hipotese
de sindrome de Fanconi. Fundoscopia inicial com auséncia de sinais de acimulo de cistina
ocular. Evoluiu com desnutricdo proteico-energética, atraso no  desenvolvimento
neuropsicomotor e diversas internactes por disturbios hidroeletroliticos. Houve piora progressiva
e importante da funcéo renal, realizada bidpsia aos 2 anos que evidenciou cistinose renal. Evoluiu
com epilepsia de possivel etiologia metabdlica, em acompanhamento. Atualmente, paciente com
2 anos e 10 meses, com controle dos vomitos e em melhora de atraso motor, mantendo baixo
crescimento pondero-estatural. Em uso continuo de cisteamina, além de reposicdo de ions,
aguardando sequenciamento genético para cistinose. Discussdo: O acumulo de cistina leva a
formagdo de cristais em diferentes 6rgéos e consequente disfuncdo, acometendo principa mente
rins, olhos e tireoide. O diagndstico da cistinose nefropética € feito por suspeita clinica de
sindrome de Fanconi, por achados laboratoriais como perda de ions, glicose e proteina, e
acumulo de cristais de cistina na cornea, 0 estudo genético é necessario para um diagndstico
preciso. O tratamento com a cisteamina reduz o acimulo de cistina em determinadas células e,
guando precoce, atrasa a doenca renal cronica terminal. Conclusdo: Apesar de rara, a cistinose
nefropética deve ser lembrada e investigada, para que o tratamento sejainiciado precocemente. O
seguimento multidisciplinar € necessario para melhor qualidade de vida do paciente.
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