SINDROME DE FANCONI - relato de caso
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INTRODUGAO

Este trabalho relata caso de Sindrome
de Fanconi (SF) com diagndstico
tardio.

RELATO DO CASO

R.F.A., 4 anos, peso 7.980 kg, estatura
76 cm, internada com desconforto
respiratério decorrente de
broncoespasmo. A admissao,
chamava atencdo seu estado de
desnutricdio e deformidades désseas.
Mae relatava déficit podndero-
estatural, mais acentuado apds 1 ano
de idade, atraso neuropsicomotor e
regressao nos marcos do
desenvolvimento. A menor havia sido
avaliada em diversos servigos, sem
elucidacao diagnostica. Na
internacdo, observou-se: funcdo renal
preservada, hipofosfatemia,
hipocalemia, acidose metabdlica
hiperclorémica, pH urinario normal e
glicostria. A wurina de 24 horas
evidenciou poliuria e excregdes
aumentadas de calcio, potdssio e
fosforo. Foi definido diagndstico de
SF, sendo iniciadas reposicoes de
bicarbonato e fdésforo. A crianga
evoluiu com equilibrio metabdlico,
entretanto, devido ao  atraso
diagnodstico, ndo foi possivel reverter
as  sequelas relacionadas ao
raquitismo.

Acredita-se  estar relacionada a
producdao deficiente de energia e
alteracdo da Na-K-ATPase. Na infancia,
a forma primaria leva ao atraso no
crescimento e raquitismo resistente a
vitamina D. As manifestacdes clinicas
dependem do grau de acometimento
tubular, sendo frequentes polilria,
polidipsia, vOmitos, constipacao,
fraqueza, febre e desidratacdo. O
déficit estatural é significativo e sinais
radioldgicos de raquitismo,
osteopenia e anomalias dsseas sao
comuns. Os exames mostram acidose
metabdlica hiperclorémica,
hipocalemia, hipofosfatemia,
hipouricemia, glicosuria,
aminoaciduria e hiperfosfatiria. Nao
ha método diagndstico especifico e os
achados clinico-laboratoriais sugerem
o quadro. O tratamento consiste em

administrar solugdes fosfatadas e
alcalis e, quando instituido
precocemente, pode corrigir o

raquitismo e as deformidades dsseas,

porém um crescimento normal
raramente é obtido.
CONCLUSAO

Apesar de rara, a SF deve ser aventada
como possivel causa de atraso no
crescimento em  criangas.  Sua
identificagdo e tratamento precoces
reduzem complicagdes graves

DISCUSSAO relacionadas a doenga.

A SF é uma tubulopatia com
acometimento generalizado das
funcbes do  tubulo  proximal,
produzindo glicosuria,
aminoaciduria, fosfaturia e

bicarbonaturia.
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