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Resumo: As ciliopatias sdo patologias genéticas que alteram a formagdo do cilio primério celular. Entre
elas, a sindrome de Senior-Loken (SSL) é uma doenca genética autossdmica rara de inicio
precoce, caracterizada por nefronoftise e degeneracdo retiniana. Redizar uma reviséo
bibliogréfica de dados da literatura atual sobre a Sindrome de Senior-Loken. Este estudo incluiu
relatos de casos e séries de casos. Foram selecionados artigos em lingua inglesa, free full text e
publicados nos ultimos 10 anos utilizando-se o descritor “sindrome de senior loken” nas bases de
dados PubMed, Cochrane e Scielo. Dos 19 artigos encontrados, 7 foram excluidos - 1 pelo
idioma e os demais por tangenciar o tema. A sindrome de Senior-Loken foi primeiramente
descrita em 1961, como uma doenca autossomica recessiva marcada por alteracfes oculorrenais,
gue ocasionam perda visua progressiva e doenca rena terminal. A manifestacdo renal é a
nefronoftise, patologia renal cistica que corresponde a causa genética mais comum de
insuficiéncia renal terminal nas primeiras trés décadas de vida. Em um dos estudos analisados,
houve desenvolvimento de doenca renal terminal (DRT) em 58% dos pacientes durante o periodo
de observac&o, com variacOes na idade de inicio da DRT dependendo do gendtipo subjacente. Ja
foram identificadas mutagdes em mais de 20 genes relacionadas a nefronoftise, sendo a mais
frequente no gene da nefrocistina tipo 1 (NPHP1). Os principais sintomas incluem poliUria,
polidipsia e sintomas gerais de insuficiéncia renal, como anemia e retardo no crescimento. Em
relacdo ao envolvimento ocular na sindrome de Senior-Loken, a literatura refere que as
apresentagcdes sdo variave's e incluem diferentes graus de distrofia retiniana, como a amaurose de
Leber, retinite pigmentosa ou catarata. Especialmente em criangas menores, a SSL pode
apresentar fendtipos sistémicos e oculares leves, sendo portanto subdiagnosticada. Os artigos
destacam a importancia do acompanhamento oftalmolégico regular em pacientes com SSL,
sobretudo devido ao risco de complicagbes oculares graves, como descolamento de retina e
glaucoma neovascular. Outras ateracdes possiveis da SSL incluem anormalidades esquel éticas,
dermatoldgicas e cerebelares, além de leve deficiéncia de aprendizado, autismo, obesidade e
hiperinsulinemia. Constata-se a importancia do diagnostico precoce e preciso da sindrome de
Senior-Loken (SLS), especidmente em pacientes com sintomas oftalmolégicos e renais
progressivos desde a infancia. A maioria das ciliopatias é caracterizada por uma variedade de
locus, expressividade variavel e sobreposicdes com comorbidades relacionadas. Juntamente com
a bioinformatica avangada, o sequenciamento de proxima geracdo melhora a capacidade da
definicdo de diagndsticos moleculares da SSL.
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