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Resumo: A Sindrome de Townes-Brocks (TBS) € uma sindrome autossdmica dominante rara caracterizada
por uma triade clinica de anus imperfurado, orelhas displasicas e malformagdes do polegar.
Ademais, anormaidades de estruturas renais e comprometimentos funcionais também so
frequentes. Paciente do sexo masculino, 7 anos, a termo, parto sem intercorréncias. Ao
nascimento, evidenciou-se imperfuragcdo anal, a qual foi corrigida cirurgicamente. Refere
histérico paterno de TBS, padréo genético realizado no paciente confirmou a variante no gene
SALL1, compativel com o diagndstico. Atuamente, em acompanhamento, apresentou ao
ultrassom abdomina rins atréficos com sinais de nefropatia parenquimatosa bilateral e
hidronefrose a direita. Coleta sanguinea indica valores elevados de creatinina sérica, proteindria,
triglicerideos e colesterol total. Taxa de filtragdo glomerular (TFG) estimada de 38 ml/min,
categorizando-o em um cenario de doenca rena cronica estagio 3b, para o qual faz seguimento
em servico de nefrologia pedidtrica. Em uso de bicarbonato de sodio, prednisona e sinvastatina.
A avaliacdo ortopédica demonstrou polidactilia pré-axial, aém de uma dificuldade para caminhar
associada a dor calcanea e resisténcia de se manter em posi¢ao ortostatica de forma continua. Na
prética clinica, a TBS é uma condicéo rara, com poucos casos documentados, a prevaléncia exata
da doenca é indeterminada, vista a dificuldade de delimitacdo devida a sobreposicdo com outras
sindromes semelhantes. A apresentacéo clinica depende das mutacdes genéticas e pode ser
variavel, ainda que em casos na mesma familia. A imperfuracdo anal encontra-se em 82% dos
casos, enquanto as orelhas displasicas e as malformagdes do polegar em 65% e 89% dos casos,
respectivamente. Anomalias renais, com comprometimento funcional independentemente de
anormalidades estruturais, foram detectadas em 43% dos pacientes com TBS. O diagnéstico da
TBS ¢é baseado em sinais clinicos, mas € importante que segja feito o painel genético com
identificagcdo da variante heterozigota do gene SALL1, que decodifica um repressor transcricional
de dedo de zinco. Portanto, os fenétipos de TBS sdo devidos a expressdo de uma proteina
mutante truncada que tem grande relevancia na regulacéo do sistema urinario, membros, cérebro,
figado e sistema auditivo. E de extrema importancia que intervencdes precoces sgjam efetivadas e
realizadas na infancia em pacientes com TBS para um bom prognostico. Devido a origem
autossbmica dominante da patologia, o aconselhamento genético dos familiares e dos proprios
pacientes € essencial. Devem ser redlizadas avaliagOes de audicdo anuais, monitorizacdo regular
da func&o renal de individuos com e sem anomalias renais e acompanhamento com cardiologista
Embora ndo sgja uma caracteristica intrinseca da TBS, complicacfes renais sdo relevantes no
contexto da doenca e um acompanhamento efetivo com o nefrologista pode evitar agravantes e
resguardar a necessidade de terapia dialitica.
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