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A Sindrome Pseudo-Bartter Como Apresentacdo Inicial De Fibrose Cistica: Um Relato De Caso
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A Fibrose Cistica (FC) € uma doenca genética que leva a auséncia ou disfuncdo da proteina
CFTR, responsavel pelo transporte celular de cloro, &gua e HCO3-, gerando consequéncias em
varios orgaos. Com o avanco das técnicas diagnosticas e terapias, ha identificacdo de fendtipos
mais brandos, reducdo da morbidade e aumento da sobrevida, sendo fundamental que o pediatra
esteja apto a reconhecer as diversas formas de apresentacéo. A alcalose metabdlica hipocalémica
€ um distarbio comum em lactentes e pré-escolares com FC. Se associada a hiponatremia e
hipocalemia, congtitui a sindrome pseudo-Barter (SPB). Apesar de frequente como manifestacéo,
€ rara como apresentacdo inicial da doenca. Apresentamos um caso de SPB como manifestacdo
clinica ao diagnéstico. Lactente, 4 meses, 9794,, sem intercorréncias perinatais, peso ao nascer
25559, em uso de formula complementar por baixo ganho ponderal. Triagem neonatal alterada,
porém, por questdes sociais ndo compareceu a0 teste do suor. Apés busca ativa, chega
encaminhado pelo laboratério para atendimento de urgéncia desidratado, hipocorado, perfusdo
lentificada, desnutricdo grave, peso de 2,538kg, sem vémitos ou diarreia. Gasometria com pH
7,6, HCO3- 35,9 mmol/L, cloro 89 mmol/L, sodio 128 mmol/L e potassio de 2,7 mmol/L. ApOs
expansao volémica e constatada SBP, encaminhado a internagdo hospitalar. Realizadas correctes
hidroeletroliticas e iniciada dieta enteral hipercalérica. Durante internagcdo, constatada
insuficiéncia pancredtrica exdcrina grave e crescimento de bactérias do complexo Bhurlkhoderia
cepacia em via respiratOria. Iniciada terapia de reposicdo enzimatica e antibidticos para
descolonizac8o. Teste do suor positivo e 2 mutagcdes patogénicas, confirmando diagnéstico de
FC. Ap0Gs 27 dias de internacdo, normalizou exames laboratoriais e houve ganho de peso
satisfatério (3890g). Na FC, a alteracdo da proteina CFTR desencadeia grande diversidade de
afeccdes em todo o organismo, sendo as mais comuns manifestacbes pulmonares e insuficiéncia
pancredtica. Porém, em decorréncia da variabilidade genética, ha diversas formas de apresentacéo
clinica. O caso demonstra SPB associada a desnutricdo. A SBP é mais frequente em lactentes
jovens e em meses gquentes devido a maior perda de cloro e sddio no suor, porém rara como
apresentacdo inicial. Este lactente apresentou triagem neonatal positiva, em seguimento por
ganho ponderal insuficiente e chega em estado grave no Centro de Referéncia ao diagnéstico. Tal
fato demonstra a limitacdo das equipes de salde para lidar com a FC, seu mecanismo
fisiopatol6gico e apresentacOes clinicas. Apesar de rara, a SBP € uma das apresentacfes iniciais
possiveis e de manifestagdo nos primeiros anos de diagnostico. Ressaltamos que a FC é uma
doenca multissistémica com grande variabilidade genética, sendo fundamental que o pediatra
conheca diferentes formas de apresentacdo, aumentando o indice de suspeicdo de formas ndo
classicas e diagnésticos de FC.
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