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Introducao

A mé evolucdo ponderal é um achado inespecifico que pode estar associado a multiplas patologias, nomeadamente a
Fibrose Quistica (FQ), sindromes de ma-absorcdo ou doencas metabdlicas. A prova de suor é o método gold-standard
para o diagnostico de FQ, no entanto podem existir falsos positivos ou negativos. Nas situagdes em que se verificam
cloretos >60 mmol/L no suor é fundamental a sua repeticdo e reavaliacdo da clinica que motivou o seu pedido.

Descricao do caso

Crianca de 15 meses, sexo masculino, com antecedentes de polihidramnios, prematuridade tardia, sindrome dismérfico e
surdez neurossensorial com seguimento multidisciplinar, é observado em consulta de Pediatria por mé evolugado ponderal
<p3 desde os 7 meses. Auséncia de esteatorreia ou sintomas respiratérios. Pais ndo consanguineos. Da investigacdo
inicial salienta-se: funcao tiroideia, rastreio doenca celiaca e acidos orgénicos sem alteracdes, prova de suor positiva
(cloreto 88 mmol/L). Na consulta de FQ, repetiu a prova de suor (22 41 mmol/L e 32 8 mmol/L); elastase fecal normal.
Durante a avaliacdo foram constatadas poliuria, polidipsia, alcalose metabdlica hipocalémica e nefrocalcinose tendo sido
referenciado para Nefrologia. Os achados clinicos e laboratoriais sugeriam o diagnéstico de Sindrome de Bartter, o qual
foi confirmado através de estudo genético que identificou a variante patogénica c.139G>A que causa S. Bartter tipo IVa.
Apos inicio de terapéutica com indometacina e suplementacao de potassio, verifica-se evolugéo favoravel, com
progressiva recuperacdo ponderal.

Discussdo

O Sindrome de Bartter é uma doenga genética autossdmica recessiva, que pode manifestar-se com polihidramnios, ma
evolugdo ponderal e surdez neurossensorial. A polilria e alcalose metabdlica hipocalémica resultam do
comprometimento da reabsorcdo de sodio e cloro na ansa de Henle, podendo resultar num falso positivo na prova de
suor. Este caso demonstra a importancia de uma analise critica multidisciplinar na integracdo da anamnese e dos exames
complementares, essencial na avaliagdo e orientacdo deste caso.
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