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Estudo de Caso

Sindrome Nefroética Congénita: Relato de Caso
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Resumo: Desde o século dezoito, perdas exageradas de proteinas pelos rins vem sendo descritas, mesmo com o
progresso dos estudos em relacdo a essa anomalia existem ainda muitas dlvidas sobre a etiopatogenia em relagdo
a Sindrome Nefrotica. A proteinuria persistente indica presenca de lesdo glomerular, lesdo esta, que progride
rapidamente para Insuficiéncia Renal na sua fase terminal. O manuseio desta sindrome é complexo devido a
perdas exageradas de proteinas. Esses pacientes ndo respondem a tratamentos com corticdides ou
imunossupressores e o transplante renal apresenta-se como a melhor opcéo terapéutica nestas criangas. O
objetivo deste trabalho é relatar um caso clinico de Sindrome Nefrética Congénita diagnosticado em um hospital
pediatrico publico de referéncia na cidade de Juazeiro do Norte — CE. A metodologia utilizada foi a revisdo de
prontuarios e a pesquisa bibliografica nas bases de dados MEDLINE, LILACS, SciELO, BIREME e livros. A
Sindrome Nefrética Congénita é uma patologia muito rara, irreversivel, que se inicia ainda intra-utero, podendo
manifesta-se dentro dos 3 primeiros meses de vida e necessitando de diagndstico precoce para prevenir possiveis
complicac@es, melhorando a qualidade de vida dos pacientes.

Palavras-chave: Sindrome Nefrdtica congénita, Sindrome Nefrética tipo Finlandés, Sindrome Nefrotica
priméria .

Congenital Nephrotic Syndrome: Case Report

Abstract: Since the eighteenth century , excessive losses of protein by the kidney has been described , even with
the progress of the studies regarding this anomaly there are still many questions about the pathogenesis regarding
the Nephrotic Syndrome . Persistent proteinuria indicates the presence of glomerular lesion , a lesion that
evolves to Renal Failure in its terminal phase . The management of this syndrome is complex due to excessive
losses of proteins . These patients do not respond to treatment with corticosteroids or immunosuppressants and
renal transplantation is presented as the best therapeutic option in these children . The objective of this study is to
report a case of Congenital Nephrotic Syndrome diagnosed in a public pediatric referral hospital in the town of
Juazeiro - CE . The methodology was based on chart review and literature search in MEDLINE , LILACS ,
SciELO , and books BIREME data. Congenital Nephrotic syndrome is a very rare , irreversible disease that still
starts in utero and may be manifested within the first 3 months of life and requiring early diagnosis to prevent
possible complications , improving the quality of life of patients .

Keywords : congenital nephrotic syndrome , Finnish type nephrotic syndrome , primary nephrotic syndrome .

Introducéo

O termo nefrose, que € originado de radicais gregos, significa uma condicdo renal e foi
utilizado pela primeira vez, em 1905. Englobava alteracGes degenerativas dos tdbulos renais
(MECELROY apud ABRANTES et al., 2004).
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O termo nefrose lipoidica foi criado na década de 1910, apresentando-se com o quadro clinico
de edema, albumindria, lipiddria e histopatologia de degeneracdo tubular com alteracdes glomerulares
minimas ausentes (MUNK apud ABRANTES et al., 2004).

Perdas exageradas de proteinas pelos rins ja vem sendo descritas hd muito tempo, desde 1827,
e ha um grande progresso em relacdo ao estudo dessa anomalia. Mesmo com o avango da imunologia
e das técnicas de aperfeicoamento para o estudo renal, microscopia Optica, eletrdnica e a
imunofluorescéncia, ainda existem indmeras dividas em relacdo a etiopatogenia da Sindrome
Nefrotica (SN). Sendo assim, hd multiplos fatores e enfermidades que reconhecidamente tomam parte
no surgimento desta patologia e sdo também diversas as lesdes glomerulares desencadeadas por
variados tipos clinicos (DINI1Z; CARDOSO, 1999).

A Dbarreira de filtracdo glomerular é formada pelo endotélio fenestrado, membrana basal
glomerular e pelos poddcitos, sendo que, estes Gltimos possuem processos distais unidos entre si pela
fenda do diafragma, permitindo a passagem de agua e pequenos solutos plasmatico, restringindo a
passagem de albumina e de proteinas plasmaticas com carga negativas, suficientemente pequenas para
ultrapassarem a membrana basal glomerular (BERGSTEIN apud FERREIRA, 2013).

A deteccdo de proteina no exame de rotina em urianalise € comum na pediatria, podendo
representar uma condi¢do benigna, mas também, pode indicar uma nefropatia, devido ao fato da
proteindria ser um importante marcador de doenca renal; servindo para o acompanhamento
laboratorial da mesma predizendo seu prognoéstico. Caso seja persistente, a proteindria indica a
presenca de lesdo glomerular e desempenha um papel central na progressdo da glomerulopatia para
nefropatia terminal (AGUIAR, 2012).

Na crianga, a SN pode ser secundéria a uma causa toxicoalérgica, infecciosa, doenca
metabdlica, doenca sistémica, doenca circulatoria, podendo também apresentar-se como doenca
congénita ou familiar, sendo que na grande maioria dos casos a causa renal é primaria, porém de
etiologia ndo definida e é chamada de Sindrome Nefrética Idiopatica (SNI) (MARCONDES et al.,
2004).

A SN pode ocorrer em funcdo de uma doenga sistémica ou pode ser a manifestacdo de doenca
primaria renal e sua ocorréncia traduz a presenca de glomerulopatia, uma vez que a presenca de
proteindria nefrética é praticamente patognoménica de doenca glomerular (raramente doencas tubulo-
intersticiais podem cursar com proteindria de maior monta) (RODRIGUES CE. et al., 2012).

Lactentes que desenvolvem SN dentro dos primeiros trés meses de vida sdo considerados
portadores de Sindrome Nefrética Congénita (SNC) e tem como histéria natural o edema persistente,
infeccBes recorrentes e insuficiéncia renal cronica progressiva com 6bitos em torno dos cinco anos de
idade (KLIEGMAN et al., 1998).
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Segundo AGUIAR (2012), no primeiro ano de vida, foram identificadas varias mutacdes nos
genes codificadores das proteinas da barreira de filtracdo glomerular associadas a SN. O gene NPHSL1,
gue é o gene responsavel por codificar a proteina nefrina, estd mutado na Sindrome Nefrética
Congénita do tipo Finlandés (SNCF), que se manifesta por edema, proteindria macica e
hipoalbuminemia antes dos 3 meses de vida e resisténcia a terapia com corticoides e
imunossupressores. A transmissdo da SNCF é autossdmica recessiva, evolui para insuficiéncia renal
cronica terminal e o transplante renal apresenta-se como a melhor opcéo terapéutica para estas
criancas. E uma doenga comum na Finlandia, com incidéncia de 1:8200 nascimentos, ainda que ocorra
em todo o0 mundo.

O manuseio dessa sindrome é complexo devido & perda maciga de proteinas. Estes pacientes
necessitam de infusdes de albumina, prolongadas hospitalizagdes e algumas vezes nefrectomia, dialise
e transplante renal, tendo um elevado risco de mortalidade (SCHOEB D. et al. apud SIERRA; FU,
1991).

Tornou-se relevante relatar o caso clinico em questdo, uma vez que se trata de um problema de
salde rarissimo e que a evolucao desfavoravel dessa patologia tem um grande impacto na qualidade de
vida do paciente, podendo levar ao 6bito em poucos anos de vida.

O objetivo deste trabalho é relatar um caso clinico de Sindrome Nefrética Congénita
diagnosticado em uma crianga internada em hospital publico de referéncia em pediatria na cidade de

Juazeiro do Norte — CE.

Método

O presente estudo foi desenvolvido nos arquivos do Hospital Municipal Maria Amélia Bezerra
de Menezes, referéncia em pediatria na regido do Cariri, onde a paciente foi encaminhada para
internamento. No Ambulatério da Faculdade de Medicina Estécio de Juazeiro do Norte-FMJ, onde a
paciente faz puericultura, e no Hospital Municipal Sdo Lucas, maternidade publica, onde a paciente
nasceu.

O hospital pediatrico municipal no qual a paciente permaneceu internada durante o periodo de
outubro e novembro de 2013, conta atualmente com 45 leitos, sendo 20 leitos de observacdo e 25
para internamento clinico, laboratério 24 horas e realizacdes de pequenas cirurgias.

O Ambulatério da Faculdade de Medicina Estacio de Juazeiro — FMJ, onde a paciente
encontra-se fazendo puericultura, possui varias especialidades médicas e atende gratuitamente a
populagdo do Juazeiro do Norte e cidades vizinhas; possui uma estrutura moderna e uma equipe

multiprofissional.
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A maternidade publica onde constavam dados maternos do trabalho de parto e pré-natal,tem
atendimento na area de ginecologia, obstetricia e neonatologia, é referéncia para toda a regido do
Cariri porque possui uma UTI neonatal .

A cidade de Juazeiro do Norte — CE, fica localizada na regido do Cariri, no Sul do Estado, a
533km da capital, Fortaleza. Sua area é de 248,558 km?, a populagdo do municipio em 2002, segundo
estimativa do IBGE, é de 255.648 habitantes, que o torna o terceiro mais populoso do Ceara, a maior
do interior cearense e a centésima maior do Brasil. Seus hospitais tem capacidade para atender 1,5
milhGes de pessoas do Cariri e regides vizinhas (IBGE, 2002; JUANORTE, 2014).

Apos coleta dos dados iniciou-se uma pesquisa bibliografica na literatura nacional e
internacional, abrangendo livros, relatos de caso, estudo de casos, artigos de revisdo, artigos originais
e metanalise publicados e escritos nas linguas inglesa, portuguesa e espanhola.

A pesquisa foi realizada entre os meses de janeiro a abril de 2014, nos sitios da
BIREME/OPAS/OMS - Centro Latino-Americano e do Caribe de Informacdo em Ciéncias da Saude
(http://lwww.bireme.br), do PUBMED (http://www.ncbi.nlm.nih.gov), MD  CONSULT
(http://mdconsult.com), BIBLIOTECA COCHRANE (www.thecochranelibrary.com), SciELO -

Scientific Electronic Library Online (http://www.scielo.org), LILACS — Literatura Latino-Americana

e do Caribe em Ciéncias da Saude e MEDLINE - Literatura Internacional em Ciéncias da Saude.

Foram selecionados artigos cientificos e relatos de caso, sendo utilizados como critérios de
inclusdo sua relevancia, atualidade, publicagdo em revistas conhecidas e confiaveis, pesquisados desde
0 ano de 2000 a 2013, e livros texto que retratassem o assunto em questdo desde o ano de 1998 até
2010. Foram descartados os artigos e livros que ndo apresentavam metodologia adequada ou néo
abordavam a area de interesse.

Para a realizacdo da pesquisa foram atendidas todas as determinagdes que contam na Resolugdo
196/96 do Conselho Nacional de Salde, com énfase na garantia de prote¢éo da identidade do paciente,
no atendimento aos conceitos de autonomia, beneficéncia, ndo maleficéncia, justica e igualdade.

Em cumprimento ao exigido, o presente projeto foi encaminhado para o Comité de Etica em
Pesquisa, além de obedecer aos critérios que tangem a pesquisa em prontuarios, com a assinatura do

Termo de Fiel Depositario.

Revisdo da Literatura

A Sindrome Nefrética Congénita caracteriza-se por apresentar proteindria acentuada

(1g/m?/dia) e hipoalbunimemia (<2,5g/dl), que comega ap6s 0 nascimento até o terceiro més de idade,

sendo que se ocorrer durante o primeiro ano de vida (entre 4 a 12 meses) é definida como Sindrome
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Nefrdtica Infantil. Essa divisdo em relacBes ao aparecimento da doenca ligada a idade néo € suficiente
para a classificacdo da SN de inicio precoce, que entdo é classificada em trés categorias: primaria,
associada com malformac@es e secundaria (AVERY et al., 1999; RIYUZO et al. 2006; JALANKO,
2009).

A SN na crianca, caracteriza-se por apresentar edema em graus variados, proteinQria macica
acima de 50mg/kg/dia, hipoalbuminemia (<2,5g/dl) e hipercolesterolemia (>200mg%), sendo que a
maioria dessa criangas tem de um a seis anos de idade e apresenta padrdo histolégico renal de lesdes
minimas. (RIYUZO et al., 2006).

Incidéncia

RIYUZO et al. (2006), afirma que a SN no primeiro ano de vida é uma afec¢do incomum e
abrange lesdes glomerulares renais de diferentes causas, evolugcdes e prognostico.

E uma doenca rara na faixa etaria pediatrica, estima-se que a incidéncia seja de 2: 100.000
casos em criancas menores de 16 anos de idade e que a prevaléncia cumulativa seja de
aproximadamente 16 casos por 100.000 criangas menores de 16 anos (MARCONDES et al., 2004).

A Sindrome Nefrética do tipo Finlandés é o tipo mais comum de SN que ocorre em recém-
nascidos e sua incidéncia é estimada em 1,2 por 10.000 nascimentos na Finlandia, e deve-se desconfiar
quando existe casos descritos na familia, hidropsia fetal ou edema placentario ou o - fetoproteina ou

concentragdo de proteinas totais elevada no liquido amnidtico (AVERY et al., 1999).

Etiologia

A Sindrome Nefrética pode ser secundaria a diversas doencas sistémicas, como doengas de
deposito, metabolicas, autoimunes, infeccdes bacterianas ou virais, drogas e tumores solidos ou
hematopoiéticos. Pode, ainda, ser primaria, como manifestacdo de doenca puramente renal. Das
formas primarias podem ser idiopaticas ou associadas a defeitos genéticos em proteinas da barreira de
filtracdo glomerular (RODRIGUES et al., 2012).

Segundo JALANKO 2009, outras formas genéticas podem levar a SNC como:

v" Tumor de Wilms — a lesdo glomerular mesangial difusa é causada pela mutagdo do
gene do tumor de Wilms, localizado no cromossomo 11p, e essa doenca pode ocorrer como forma
isolada ou associada ao tumor de Wilms e o pseudo-hemafroditismo masculino, também é conhecido
como Sindrome de Denys-Drash (RI'YUZO et al., 2006);
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v Sindrome de Galloway-Mowat — é caracterizada por SN com anomalias do sistema
nervoso central, incluindo microcefalia, retardo psicomotor, e as anomalias cerebrais. Outras doencas
extras renais, tais como hérnia de hiato, defeitos diafragméticos também foram relatado. Aparece
normalmente em alguns meses (0-34 meses) e a biopsia do rim pode mostrar apenas pequenas
alteracdes, € uma doenca autossémica recessiva, mas o defeito genético ainda é desconhecido;

v Assifilis congénita — tem sido conhecida devido a Sindrome Nefritica ou Nefrética no
recém-nascido. Proteindria e hematuria estdo presentes, mas a SN é menos comum, a biopsia renal
mostra nefropatia membranosa e a terapia com penicilina é curativa desde que lesdes renais
irreversiveis ndo se desenvolvam;

v Toxoplasmose;

v Rubéola Congénita;

v"Infeccdo pelo virus da Hepatite B;

v' HIV — pode infectar o rim (poddcitos) e estd associada a nefropatia, incluindo
Sindrome Nefrotica;

v Citomegalovirus — é comum durante as primeiras semanas de vida e a deteccéo deste
virus em uma crianga com SN ndo exclui defeito genético. Isso deve ser pesquisado especialmente se a
terapia com ganciclovir ndo é util;

v Além de infeccOes, SNC tem sido relatada com LES materno.

Fisiopatologia

AlteracGes glomerulares sdo observadas na microscopia eletrénica em fetos humanos de 13 a
24 semanas de idade gestacional, e a biopsia renal na infancia revela irregularidades de membrana
basal glomerular e adelgacamento da Iamina densa, seguidos por fusdo dos processos basais das
células epiteliais, semelhantes aos achados nas alteragdes minimas, incluindo leve hipercelularidade
mesangial e um aumento da matriz mesangial. Glomérulos imaturos que surgem apresentam espaco
urinario dilatado ao redor de um pequeno tofo glomerular (AVERY et al., 1999).

Em condic¢des normais, o filtro glomerular permite passagem, ao mesmo tempo, de grande
quantidade de agua e solutos de menor tamanho molecular, entretanto, as proteinas estdo quase que
completamente excluidas do filtrado glomerular devido ao seu tamanho e sua carga elétrica (DINIZ;
CARDOSO, 1998).

Devido ao desarranjo de tal equilibrio conhecem-se determinadas anormalidades:

1) Aumento do didmetro dos poros da membrana basal; 2) Alteracdo do derradeiro

mecanismo de retencdo da filtracdo da albumina, constituido pelos pedicelos das
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células epiteliais que se fundem na presenca de macica proteindria; 3) Possivel perda
das cargas eletronegativas da parede capilar, levando a um aumento da permeabilidade
da membrana basal glomerular as proteinas poli6nicas de baixo peso molecular; 4)

Dano estrutural da membrana basal glomerular, como nas glomerolonefrites;

Manifestacoes Clinicas

A mais importante expressdo clinica da SN seria 0 edema, que se manifestaria de maneira
insidiosa, mole, frio, depressivel, sujeito a acdo da gravidade, de localizagdo palpebral bilateral e logo
apos se tornaria de forma generalizada, podendo ocasionar quadros de anasarca intensa podendo
prejudicar a deambulacdo e limitar outras atividades fisicas da crianga, abdome progressivamente
protuso em razdo da ascite e da hepatomegalia. (DINIZ; CARDOSO, 1998; MELLO et al., 2010).

Pais e responsaveis pelas criancas relatam o aparecimento de edema matutino bipalpebral
bilateral, e, em algumas vezes observam que a crianga estd aumentando de peso, a ponto de suas
roupas nao serem mais adequadas para o uso (DINIZ; CARDOSO, 1998).

Geralmente a crianca com SNC apresenta baixo peso ao nascer, placenta aumentada de
volume, suturas cranianas largas e atraso na ossificacdo. O edema leve pode aparecer em algumas
semanas, seguido de anasarca e 0 abdome pode se tornar distendido devido ascite. A pressdo arterial

pode ser baixa ou elevada se a insuficiéncia renal ja estiver presente (JALANKO, 2009).

Diagnostico

Avalia-se a presenca de edema e a extensdo dele, sendo também necessério caracteriza-lo
observando locais e horérios de surgimento e tempo de instalacdo, sendo que, uma vez constatado as
alteracfes urinarias que levam a suspeita do quadro, a investigacdo deve ser completada com a
determinagdo de creatinina sérica, das proteinas séricas (proteinas totais e fracGes ou eletroforese) e
proteindria de 24 horas, assim como pela realizacdo de ultrassonografia renal (KIRSZTAJN et al.,
2006).

Das alteracbes sanguineas sdo encontradas mais comumente elevacdo da taxa de
hemossedimentacdo, elevacdo da colesterolemia, que pode, embora raramente, atingir 1.000mg/dl,
elevacdo de ésteres de colesterol, triglicerideos, fosfolipideos e lipoproteinas. Os niveis de albumina
sérica estdo geralmente diminuidos. J& nas alteracfes urinérias encontramos proteinuria persistente e

seletiva na maior parte dos casos, em geral maior que 3,5¢/24h/1,73m* de superficie corpérea em
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alguma fase da doenca. Pode ter dados na histéria clinica de uma urina espumosa e pegajosa. O
sedimento urinério é caracterizado pela presenca de cilindros, na maioria hialinos; pode ocorrer
hematdria e leucocituria de graus variados. A caracteristica mais importante encontrada no sedimento
urinario é a presenca de material lipidico na forma de vacuolos celulares, goticulas de gordura e
lipoides (SOEIRO et al., 2004).

Nas familias com risco para a SNCF, segundo KLIEGMAN et al. (2009), o diagnéstico no
pré-natal é sugerido por uma elevada concentracdo de o - fetoproteina no liquido amnidtico e o
diagndstico pode ser confirmado através do DNA. Para AVERY et al., (1999), também afirma que
devido a essa sindrome ocorrer ainda intra-Gtero o aumento da o - fetoproteina, acima da concentracao
média do liquido amniotico durante o segundo trimestre é um indicador confiavel da doenca.

A biopsia renal ndo revela a etiologia da SNC, pois os defeitos genéticos podem cursar com
varios tipos de lesfes glomerulares, como a expansdo mesangial, glomeroesclesrose segmentar e focal,
lesdes minimas e esclerose mesangial difusa, e os resultados se sobrepem em diferentes entidades e,
além disso, os resultados ndo glomerulares como dilatacdo tubular e fibrose intersticial e inflamagéo
podem ser visto em todas as formas de doencas proteindrica (JALANKO, 2009).

A analise genética é o método de escolha para o diagndstico preciso da SNC e que em familias
com risco conhecido para SNC o diagndéstico pré-natal deve ser baseado em testes genéticos sempre
que possivel. Ja em caso de auséncia de historia familiar ou se as mutagdes na crianca afetada ndo
foram identificadas, o teste genético pré-natal é um desafio, uma vez que o sequenciamento do NPHS1
(29 exons) e NPHS2 (oito exons) é demorado e geralmente ndo é possivel no curto periodo de tempo
disponivel (JALANKO, 2009).

A biopsia renal foi pratica comum em todas as criangas com SN até os anos setenta, e desde
entdo, dada a alta probabilidade de se tratar de lesbes minimas, preconizou-se o inicio de corticdides,
dispensando-se a realizacdo prévia de bidpsia, em criangas entre 1 a 10 anos de idade, sabendo - se que
cerca de 90% respondera a terapéutica (GAULT, apud MOTA, 2005).

As indicagdes de biopsia em criancas com SN sdo limitadas e estdo descritas abaixo segundo
SCHRIER apud MOTA (2005):

¢ Inicio antes de um ano de idade ou ap6s dez anos de idade;

e Alteragdes clinico - laboratoriais que sugerem outro diagndstico;

e Auséncia de resposta clinica ao fim de 28 dias de prednisona;

o Dependéncia de esteroides;

e Desenvolvimento de resisténcia aos esteroides;

e AlteragBes no curso clinico (por exemplo, desenvolvimento de caracteristica de
glomerulonefrite);

e Antes de iniciar terapéutica citotoxica.
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Tratamento

Medidas Gerais

As primeiras tentativas para o tratamento da SN foram baseadas nos conhecimentos
nutricionais vigentes da época e em achados clinicos de edema e hipoalbuminemia. Durante a década
de 10, recomendava-se uma dieta hiperproteica na tentativa de aumentar os niveis séricos de albumina
(EPISTEIN apud ABRANTES et al., 2004).

De inicio, a restricdo de sodio ndo era preconizada, pois havia alguns estudos que
demonstravam sua ineficécia no controle do edema, e pensava-se que esta restricdo poderia prejudicar
ao causar deplecdo de sddio. Ja no final da década de 40, foi notado que a ingestdo de sal durante a
fase ativa da doenga podia aumentar a excrec¢do da albumina na urina, sendo entéo iniciada a restrigéo
deste componente na dieta (GALAN apud ABRANTES et al., 2004).

Em relacdo a vacinacdo dessas criancas que apresentam SN, costumam ser proteladas para
depois da suspencdo do tratamento com corticosteroides no periodo de trés meses no minimo, no
entanto, a vacina antipneumocécica pode ser administrada, mesmo em uso de baixa dose
(MARCONDES et al., 2004).

Criangas com SN ndo devem ser mantidas em repouso, desde que suporte bem a atividade
fisica, de acordo com a limitagdo por conta do edema. Deve frequentar a escola em casos de edemas
leves e moderados, desde que a crianga assim deseja. Essas vantagens vao ajudar tanto no psicoldgico
da crianga quanto a reducéo de liquido em torax e abdome. Em relagdo & desnutri¢éo proteica deve-se
elaborar uma dieta adequada, que ao mesmo tempo seja aceita pelo paciente, mas na fase de remissdo
ndo se fara nenhuma restricdo dietética. Ja a quantidade de liquidos ndo é restringida, exceto para 0s
casos que apresentem hiponatremia (MARCONDES et al., 2004).

Em casos de proteintria macica e quando o tratamento especifico para esta proteinuria nao
pode ser instituido imediatamente como por exemplo em infecgdes, e em que ocorra hipocalcemia
sintomatica deve-se iniciar suplementacdo diaria de vitamina D na dose aproximada de 2.000
unidades/dia (MARCONDES et al., 2004).

A ansiedade que surge e mantem-se no seio familiar passa a ser um fato talvez mais
importante que a doenca em si. A abordagem emocional e o apoio psicoldgico séo atitudes positivas e
benéficas que tomam parte importante na terapéutica da doenca. Entdo, a explicacdo detalhada da
enfermidade e de sua cronica evolugdo leva a familia a um melhor entendimento da doenga e destroi
as fantasias que se faz em torno dela, se tornando importante que os pais e o proprio doente conhecam
e evolucdo natural da SN de tal modo que nédo considerem uma remisséo equivalente a uma cura total

e, tampouco uma recidiva a um sinal de pior prognostico (DINIZ; CARDOSO 1998).
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Medidas Especificas

Um dos primeiros tratamentos medicamentosos para esta sindrome foi constituido na
administracdo de extrato de tiroide, pois as manifestacGes clinicas de colesterol elevado e metabolismo
basal diminuido lembrava um quadro clinico caracteristicos de hipotireoidismo. Na década de 1960 foi
demonstrado que o uso de diuréticos ndo melhorava a pressdo oncotica e poderia resultar em
hipovolemia importante nos pacientes nefroticos quando essa classe de medicamento deixou de ser
utilizada (BLOCK et al., apud ABRANTES et al., 2004).

Os diuréticos devem ser usados no edema grave, na auséncia de deplecdo de volume
intravascular significativa; a reversdo do edema deve ser lenta, evitando hemoconcentracdo e
hipovolemia, que aumentam o risco de lesdo renal aguda e complica¢fes tromboembdlicas num doente
suscetivel (ORTH apud FERREIRA, 2013).

De uma maneira em geral, pode-se usar, em associacbes a furosemida na dose de 1-2
mg/kg/24h e a espironolactona na dose de 2 a 4mg/kg/24h por vias oral, o que vai minimizar o efeito
hipocalemiante.

As indicages para a infusdo de albumina s&o: a) Edema generalizado e intenso, acompanhado
de derrames cavitarios que causam desconforto respiratério e/ou edema genital; b) Hipovolemia
significativa; c) Hemoconcentragdo importante com hematocrito maior ou igual a 40%.

A albumina deve ser feita lentamente, na dose de 0,5 a 1,0mg/kg, sem dilui¢do, em 4 horas,
com bomba de infusdo, com controle rigoroso da pressdo arterial e das condi¢des cardiorrespiratorias.
No término da infusdo de albumina deve ser prescrito furosemida por via endovenosa na dose de
1mg/kg, desde que o paciente ndo se encontre num estado de hipovolemia/hemoconcentrado. A dose
deve ser fracionada em duas vezes, 0,5 e 0,5g9/kg no meio e no final da infusdo de albumina. (DINIZ;
CARDOSO, 1998).

A introducdo de um esquema formado pela combinacdo de altas doses de um farmaco inibidor
da enzima de conversdo da angiotensina (1-5 mg/kg/dia) em associacdo com a indometacina (1-4
mg/kg/dia), tem como objetivo obter uma diminuic¢éo da pressdo intraglomerular e consequentemente
a reducdo da excrecdo de proteinas trazendo melhoria para o estado nutricional (HEATON et al., 1999
apud ARAUJO et al., 2004).

A excrecdo de proteina nos pacientes com SN, frequentemente tém baixos niveis de globulina
de ligacgdo a tiroxina e da tir6ide no soro. Horménio estimulante da tire6ide pode ser normal no inicio,
mas normalmente aumenta durante os primeiros meses, sendo assim, a reposicdo de tiroxina €
recomendada nestes pacientes. O medicamento pode ser iniciado com 6,25-12,5 mg/dia , e a dose pode
ser ajustada de acordo com 0s niveis de horménio estimulante da tiredide. Devido ao fato das perdas

de proteinas urinérias resultarem em um desequilibrio dos niveis de fatores de coagulacdo do plasma,
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contribuindo para um estado de hipercoagubilidade e risco de tromboses, é recomendavel o uso de
aspirina e terapia com dipiridamol (JALANKO, 2009).

A anticoagulagdo profilatica parece uma opcdo apelativa, contudo, existem poucos estudos
relatando sobre os riscos e beneficios. A anticoagulacdo como tratamento e prevengdo secundaria é
recomendada, com inicio imediato de heparina ou heparina de baixo peso molecular até um més do
diagnostico do evento trombdtico, seguida de varfarina, com indice internacional normalizado (INR)
alvo de 2-3. As heparinas de baixo peso molecular, como a enoxaparina, ttm maior tempo de semivida
e melhor biodisponibilidade do que a heparina, podendo ser usadas uma a duas vezes por dia
(PINCUS; HYNICKA apud FERRREIRA, 2013), sendo necessario ajuste de dose na doenca renal
avancada (GIRISCH et al., apud FERREIRA, 2013).

O tratamento para os doentes com SNC ndo estd ainda totalmente definido. A doenca é
resistente ao tratamento com corticosterdides ou farmacos imunossupressores e associa-se
inevitavelmente a evolugdo para insuficiéncia renal cronica terminal. Antes da era do transplante renal
todas as criancas morriam antes dos 3-4 anos de idade. Atualmente o tratamento médico intensivo em
combinagdo com a nefrectomia e a didlise, seguidas pelo transplante renal, condicionou uma reducgao
da mortalidade para 30%, na Ultima década, com uma qualidade de vida aceitavel para as criangas que
sobrevivem (MAHAN; MAUER; VERNIERO apud ARAUJO et al., 2004).

Relato de Caso

I.R.C., trés meses, sexo feminino, cor branca, natural e procedente de Juazeiro do Norte — CE ,
atendida no ambulatério de egresso da Faculdade de Medicina Estacio-FMJ, a qual foi encaminhada
do Hospital Municipal Sdo Lucas para acompanhamento pediatrico. Na primeira consulta a RN estava
com 21 dias de vida, apresentava caracteristicas de prematuridade ao nascimento (35 semanas pelo
Capurro), parto cesarea por amniorrexe prematura, secundaria a infeccdo materna do trato urinario ndo
tratada. Mae com 24 anos, primigesta, fez sete consultas de pré-natal sem intercorréncias, exames
laboratoriais e ecogréficos sem alteraces.

No curso da segunda consulta, a lactente tinha 2 meses e 8 dias, observou-se ao exame clinico
discreto edema de face, edema na parede abdominal e na genitélia, hérnia inguinal bilateral e hérnia
umbilical, alteracdes ndo apresentadas na consulta anterior. Iniciou-se a investigacdo com a solicitacdo
de exames e realizacdo de interconsultas com os especialistas: nefrologista, cirurgido pediatrico e
geneticista. Em consulta subsequente, apds uma semana, observou-se edema generalizado, anemia,
desconforto respiratério e resultados dos exames laboratoriais alterados, optando-se pelo internamento

hospitalar para elucida¢do diagnodstica. O quadro clinico de aparecimento precoce (em torno de 3
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meses) e o0s resultados dos exames laboratoriais € de imagem sugeriram o diagnéstico de Sindrome
Nefrdtica Congénita. Posteriormente realizou-se bidpsia renal que confirmou o diagnéstico, a qual

mostrou dilatacdes dos tubulos proximais e proliferacdo mesangial.

Tabela 1; Exames laboratoriais

DATA 05/10/13 25/10/13
HB 8,1 7,2

HT 26 225
VCM 88,7 95,7
PAQUETAS 600.000 370.000
LEUCOCITOS 9400 8.700
SEGMENTADOS/BASTOES 36 /1 30/ 0
LINFOCITOS. TIPICOS 3 65
UREIA 10 15
CREATININA 0,4 0,5
ALBUMINA 1,94 1,88
GLICOSE 60
TRIGLICERIDEOS 180
TGO/ TGP 49 / 16

CT 292
LDL 217
HDL 39

PCR NAO REAGENTE (NR)
SODIO/ POTASSIO 122 /5,2

Fonte: Propria Autora
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Tabela 2; Sumario de Urina

SUMARIO DE URINA 29/10/13 13/12/13
PROTEINA Presente (++) Presentes (+++)
LEUCOCITOS 1-2 plc Negativo
HEMACIA 23-24 plc 20 p/c
BACTERIA Raras p/c Raras p/c

Fonte: Prépria Autora

Tabela 3: Sorologias e relagdo proteina/creatinina

EXAMES 13/12/13
ANTI — TOXOPLASMOSE 1gG E IGM NR
CITOMEGALOVIRUS IgME IgG NR
ANTI — HBS E HBSag (HEPATITE B) NR
ANTI- HBC (HEPATITE C) NR
ANTI - HIV NR
VDRL NR
RELAGAO PROTEINA/CREATININA 25,4

Fonte: Prépria Autora

Tabela 4: USG de vias urinarias e abdominal.

Data: 30/10/13 )
USG DE VIAS URINARIAS

rins ecograficamente normais, o
direito 6,3x2,8 cm, o esquerdo
6,0x2,1cm. Néo visualizado
dilatacBes  ureterais e  bexiga
ecograficamente normal. Auséncia de
residuo pés-miccional.

Data: 10/12/13
USG ABDOMINAL

Moderada elevacdo difusa da
ecogenicidade parenquimatosa com
prejuizo na diferenciacdo cortico-
medular.

Fonte: Propria Autora
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Discussao dos Resultados

O presente caso relne varias caracteristicas clinicas, laboratoriais e anatomopatoldgicas que
descrevem a Sindrome Nefrdtica Congénita, tendo, entre as manifestagGes observadas, o edema como
o sinal inicial, que mais chamou a atencdo dos familiares e dos médicos que acompanhavam o caso.

O quadro clinico de aparecimento precoce, em torno dos trés primeiro meses de vida,
evoluindo com albuminemia (1,88), proteindria positiva, hematiria (23/24 heméacias p/c),
dislipidemias (CT: 292 e TG: 180), levaram ao diagndstico de SNC que mais tarde foi confirmado
pela biopsia renal.

De acordo com a literatura, a evolucdo natural da doenca cursa com lesdo glomerular,
observada na bidpsia renal da paciente, caracteristica da Sindrome Nefrética Congeénita tipo Finlandés,
manifestando-se em decorréncia de mutacBes em genes responsaveis pela producdo de nefrina,
proteina esta essencial para a formacdo dos poddcitos, sendo estes componentes responsaveis pela
fungé@o normal da barreira de filtragdo glomerular.

Os exames laboratoriais e de imagem descartaram causas secundarias da Sindrome Nefrética
Congénita. Iniciou-se entdo o tratamento conservador com a correcdo da hipoproteinemia,
normalizagdo do estado nutricional e prevencao de complicages.

O acompanhamento ambulatorial da paciente tornou-se necessario, pois visava essencialmente
promover a qualidade de vida , o crescimento e o desenvolvimento adequado até que a paciente atinja
0 peso e tamanho ideal para realizagdo do transplante renal que seria a opcdo de tratamento mais

eficaz.

Imagem 1: Antes do Tratamento. Edema abdominal, genital, hérnia umbilical e inguinal bilateral

e \ A e

Fonte: Propria Autora
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Imagem 2: Apds o Tratamento.

Fonte: Prépria Autora

Consideragdes Finais

A Sindrome nefrética Congénita é uma patologia muito rara, irreversivel, que se inicia ainda
intra-Gtero, podendo manifesta-se em torno dos trés primeiros meses de vida, iniciando-se com edema
generalizado, podendo desencadear um desfecho desfavordvel em poucos anos, mesmo sendo
diagnosticada precocemente.

O diagndstico definitivo se torna possivel atraves de historia clinica bem colhida, exame fisico
detalhado e exames laboratoriais sanguineos e sedimento urinéario, fechando o diagndstico com a
biopsia renal.

Os corticoides e imunossupressores ndo melhoram a doenca. O tratamento com infusdes de
albumina, dieta hipercalorica e reposicao de tiroxina e minerais quando necessarios,parecem beneficiar

0s pacientes até o transplante renal, que até 0 momento é o Unico tratamento definitivo.
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