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Introducao / Descricao do Caso

A Doenca de Dent é uma tubulopatia proximal rara, ligada ao cromossoma X, caracterizada por proteindria de baixo peso
molecular, hipercalcilria, nefrolitiase e doenca renal progressiva. As mutagdes dos genes CLCN5 e OCRLT associam-se a
doenca de Dent tipo 1 e 2, respetivamente.

Recém-nascido, sexo masculino, com restricdo de crescimento fetal e baixo peso ao nascimento, orientado para
seguimento hospitalar multidisciplinar por sindrome polimalformativo (dismorfia craniofacial, cardiopatia estrutural,
sindactilia do 2° e 3° dedos do pé, criptorquidia bilateral, micropénis e alargamento da fontanela anterior) associado a
atraso do desenvolvimento psicomotor. Mae saudavel, com antecedentes de 3 abortamentos espontaneos prévios. Em
consulta de Genética, andlise de caridtipo e array sem alteracdes e painel genético para atraso do desenvolvimento em
curso. Aos 12 meses, por suspeita de tubulopatia em 2 primos, foi realizado estudo genético a varios elementos da
familia, tendo sido identificada variante patogénica do g. CLCN5 em heterozigotia, associada a Doenca de Dent 1. A
mesma variante foi identificada no lactente que foi orientado para consulta de Nefrologia Pediatrica. Atualmente, aos 20
meses, mantém-se assintomatico e o estudo analitico, urinario e ecografia reno-pélvica ndo apresentaram alteracdes.

Comentarios / Conclusoes

A doencga de Dent tipo 1 raramente apresenta manifestacdes extra-renais e apresenta um prognostico favoravel. No
entanto a necessidade de prevenir complicacdes e protelar a evolugdo para doencga renal, tornam o diagnostico precoce,
que foi possivel neste caso, de extrema importancia. A terapéutica é de suporte, baseando-se no tratamento da
hipercalciuria e prevencdo de nefrolitiase.
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