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INTROUDGAO

No Brasil 22% dos pacientes em hemodialise desconhecem o diagndstico primario da doenga
renal. A hipertensao arterial e o diabetes mellitus representam as duas principais causas?. Dentre as
outras etiologias incluem-se as doencgas genéticas, que ocorrem em 10% dos casos. Considerando a
baixa prevaléncia dessas doengas o nefrologista ndo estd habituado a pensar neste grupo de
doencgas. O objetivo do presente estudo foi determinar a ocorréncia de doencga renal de causa

hereditaria em dois servigos de hemodialise do Piaui.

METODOLOGIA

O arquivo de dados do servico foi utilizado para determinar a etiologia da nefropatia dos
pacientes e para os casos sem diagndstico foram entrevistados e a anamnese foi dirigida para
doenga renal de natureza hereditaria. A seguir foi realizado exame fisico e desenhado o pedigree com

informacgdes fornecidas por familiares.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Foram estudados 268 pacientes em programa de hemodialise, sendo 22 (7,8%) com suspeita
clinica de nefropatia hereditaria. Os casos se distribuiram em 03 familias. A primeira familia tinha
quadro clinico sugestivo de Sindrome de Alport. O padrao de heranca é ligado ao X (Figura 1 A). O
pedigree tem 8 casos distribuidos(todos do sexo masculino) em 2 geragdes com 4 afetados cada. A
sindrome de Alport nessa familia, portanto, € causada por mutagbes no “COL4A4”, gene da
biossintese de colageno localizado no cromossomo X.O diagndstico clinico € evidente em todos os
membros da familia que sdo acometidos: insuficiéncia renal crdnica, lenticocele com diminuicdo da

acuidade visual e perda auditiva progressiva que limitam suas atividades diarias’.



A.Pedigree de Bardet-Bied| B.Pedigree de Hiperuricemia familiar juvenil

D. Algoritmo para investigagédo de nefropatias hereditarias.

C.Pedigree de Sindrome de Alport
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Na segunda familia tem hipétese diagnéstica de Bardet-Biedl. Trata-se de uma ciliopatia rara

transmitida em carater autossdmico recessivo por 15 genes da proteina BBS,responsaveis pelo

transporta intraflagelar, que por sua vez é fundamental para formagdo e manutengdo dos cilios. O

pedigree da familia tem 2 geragdes com 9 afetados. O diagndstico molecular, nesse caso, € de suma

importancia na detecgao de possiveis carreadores para que possam evitar a reincidéncia da patologia

na familia. Os pacientes de Bardet-Biedl possuem quatro dos cinco critérios maiores para diagndstico

da doencga(IRC, adiposidade central, perda aud

itiva e polidactilia).

A terceira familia tem suspeita clinica de hiperuricemia familiar juvenil. A sintomatologia é

bastante caracteristica com sindrome nefrética e poliartragia com significativa limitagdo de

movimento. O padréo de heranga pode ser autossdémico dominante ou recessivo. No total somam-se



cinco portadores afetados em duas geragbes (4 da Il geragdo e apenas um na lll geragédo). A
pesquisa de mutag&o no gene da uromodulina foi negativo.*
CONCLUSAO

O presente trabalho conclui que a ocorréncia de nefropatia hereditaria € de 7,8% e que a
anamnese dirigida para doencga renal em outros familiares é uma informacao importante para pensar

em nefropatia de natureza hereditaria.
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