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AVALIACAO CLINICA E GENETICA DA SINDROME DO ESMALTE RENAL

Objetivo: descrever o diagndstico clinico, imaginolégico e genético em crianga com a sindrome do esmalte
renal. Metodologia: para caracterizar o padréo de heranca e as caracteristicas clinicas, os membros de uma
nova familia com a sindrome do esmalte renal foram examinados. O heredograma foi construido de forma
confiavel, incluindo as quatro Ultimas geracbes da familia Foram realizadas radiografias bucais,
ultrassonografias renais, tomografia computadorizada e exames laboratoriais, bem como sequenciamento
genético (whole exome). Resultados. O exame intrabucal associado ao exame radiogréfico revelou inimeros
achados caracteristicos da sindrome, tais como amelogénese imperfeita, hiperplasia gengival, dentes
impactados, hiperplasia dos foliculos pericoronarios, dentre outros. O sequenciamento genético apresentou
mutagdo homozigota para o gene FAM20A, confirmando assim, o diagnostico. A ultrassonografia mostrou
nefrocalcinose bilateral sem evidéncia de perda da funcdo renal. A tomografia computadorizada de
abdomen e pelve e os achados laboratoriais estavam dentro da normalidade. Conclusdes: A identificagdo das
caracteristicas clinicas e imaginol 6gicas da sindrome do esmalte renal é importante devido a sua raridade. O
diagnéstico precoce permite o acompanhamento do paciente bem como a realizagdo de intervencfes
adequadas as quais poderiam preservar a funcéo renal. Embora opaciente apresente funcéo renal normal, a
presenca de nefrocalcinose € um fator de risco para insuficiéncia renal. Dessa forma, € importante efetuar o
acompanhamento regular com nefrologista, a fim de evitar complicacfes renais.
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