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RESUMO

Introducao: A cistinose nefropatica (CN) é uma doenga rara, genética e sistémica,
com acumulo intracelular de cistina em diversas células do organismo. Constitui a
forma da doengca qual afeta especialmente os rins, sendo nas criangas e
adolescentes mais comum, porém outros 6rgaos e sistemas podem ser acometidos.
A doenca pode ser impedida com o diagndstico e tratamentos precoces. Objetivos:
Discorrer sobre a definicdo, apresentacao clinica, diagndstico e tratamento da CN
para auxiliar estudantes e profissionais da &area da salude no conhecimento da
doenca. Metodologia: Trata-se de uma revisdo narrativa da literatura. A busca de
dados foi efetuada na base de dados da National Institutes of health’s Library of
Medicine (PubMed), da Scientific Eletronic Library Online (Scielo), Biblioteca Virtual
em Saude (BVS) e Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude
(Lilacs) em junho de 2021. Foram utilizados os seguintes descritores: cistinose
nefrética, diagndstico e tratamento. Os critérios de inclusao foram: artigos entre os
anos de 2000 a 2021, nos idiomas inglés e portugués. Foram excluidos os artigos
nao disponibilizados na integra, os pagos e os que fugiam do enfoque. Resultados
e discussoes: A cistinose nefropatica € uma doenca genética, com heranga
autossOmica recessiva grave, sistémica e progressiva. Esse defeito no brago curto
do cromossomo 17 provoca o acumulo intracelular (intralisossomal) de cistina
(pouco soltvel) em diversas células do organismo. Esta doenca acomete ambos os
sexos com incidéncia de 1:100.00-200.000 nascidos vivos. O quadro clinico da CN
pode ser variado, apresentando manifestacées iniciais na primeira década de vida
com acometimento renal, deficiéncia de ganho de peso e crescimento decorrente de
causas metabolicas, comprometimento ocular, do trato gastrointestinal, além de
manifestagbes tardias com envolvimento pancreatico, hepatico, esplénico e do
sistema nervoso central. O diagnéstico pode ser dificultado, pois nem todas as
caracteristicas da doenca se apresentam inicialmente, ou ndo sdo reconhecidas. E
feito, principalmente, através da observacéo de cristais de cistina na coérnea ou
conjuntiva, na medula 6ssea ou no rim. Esta andlise laboratorial também pode ser
realizada pela medida do contetido de cistina nos fibroblastos e leucécitos. Outras
avaliacbes detectam acidose metabdlica com intensa hipopotassemia,
hipofosfatemia, proteinuria, glicosuria, aumento do pH urinario e baixa reabsorgéo
tubular de fosforo, o que caracteriza uma sindrome de Falconi (SF). O tratamento
paliativo dos sintomas consiste na terapia da SF juntamente a reposicao de fluidos e
eletrolitos e outras correcdes metabdlicas. Outra parte do tratamento é dirigido as
consequéncias sistémicas causadas pela CN e incluem terapéutica extrarenal, da
anemia, baixa estatura entre outras. Conclusao: A cistinose nefropatica, além de se
tratar de uma doenga grave quando nao percebida no inicio, possui progressao
crénica renal e extrarenal que podem implicar em consequéncias sistémicas para 0s
pacientes. A doenca também pode afetar o crescimento e desenvolvimento,
incluindo ou n&o alteracdes neuroldgicas. E necessaria a atengdo do médico para o
reconhecimento clinico e encaminhamento para o especialista, pois a importancia da
precocidade no diagndstico é a melhor forma de tratamento da CN.
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