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Introducao / Descricao do Caso

A glicosuria renal familiar é uma entidade rara, caracterizada por glicosuria isolada persistente, associada a mutagdes
genéticas no transporte renal da glicose.

Rapaz de 14 anos, com antecedentes familiares irrelevantes e antecedentes pessoais de Paralisia Periddica Hipocaliémica
tipo 2 (alelo variante no gene SCN4A). Negava polidipsia, poliuria, hematuria, perda ponderal, intercorréncias infeciosas,
traumatismos recentes e ingestdo de farmacos ou toxicos. Durante a investigacdo etioldgica da hipocaliémia detectou-se
glicosuria, tendo-se prosseguido a marcha diagnostica que demonstrou glicemia normal, urina Il com glicose 854mg/dL,
densidade 1029, alguns cilindros hialino-granulosos, osmolaridade 1049 mosmol/L e proteinas 24,7 mg/dL
(proteinas/creatinina 0,11). A urina de 24 horas mostrou calcio, fésforo, magnésio, oxalato, citrato e albumina dentro dos
valores de referéncia e ndo revelou hiperaminoaciddria. Perante este quadro admitiu-se como hipé6tese diagndstica mais
provavel glicosuria renal familiar benigna. O estudo genético revelou mutacdo no gene SLC5A2 (que codifica a proteina
SGLT2 presente no rim), nos seus dois alelos, ambos em heterozigotia, uma no exdo 14 (N654S), no ultimo dominio
transmembranar, presente em 0,6% dos alelos mutados descritos, e outra no exdo 2 (A94V), mutacdo novel ndo descrita
ainda nas bases de dados populacionais.

Comentarios / Conclusées

Apresentamos o primeiro caso de glicosuria renal isolada associada a mutacdo no exdo 2 (A94V), do gene SLC5A2, em
doente com Paralisia Periddica Hipocaliemica tipo 2. A glicosuria renal familiar é geralmente assintomatica, sem
necessidade de tratamento, com prognostico favoravel; o diagnéstico diferencial faz-se com patologias mais graves com

necessidade de intervencao.
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