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INTRODUGAO:

Sindrome de Lowe ou sindrome oculocerebrorenal é uma desordem multissistémica recessiva
ligada ao cromossomo X, com mutagao no gene OCRL-1, causando deficiéncia da enzima inositol fosfatase.
E uma doenca rara, com prevaléncia variando de 1: 500.000 a 1:2.000.000, afetando predominantemente o
sexo masculino. Manifesta-se com a triade classica de catarata congénita, tubulopatia proximal e alteragdes
de comportamento e cogni¢do, devido a interrup¢do do ciclo da actina. Além disso, pode haver
hipermobilidade articular, arreflexia, fraturas espontaneas e escoliose. E comum também a osteoporose
com hipofosfatemia, raquitismo, deficiéncia do hormonio do crescimento e progressiva disfuncdo renal. As
principais causas de morte sdo as infec¢des, crises epilépticas e a doenga renal cronica, sendo que a maioria
morre na segunda década de vida.

DESENVOLVIMENTO:

Foi realizado um estudo retrospectivo observacional com o objetivo relatar o caso de uma criancga
com Sindrome de Lowe, ja que se trata de uma doenga rara e de dificil diagndstico. Com isso, buscou-se
enfatizar a apresentacdo clinica dessa patologia, a fim de facilitar seu reconhecimento e a conduta
terapéutica.

Relato - Paciente masculino, 12 anos, apresentou catarata congénita bilateral, diagnosticada ao
nascimento e tratada cirurgicamente. Apresenta atraso de desenvolvimento neuropsicomotor, multiplas
fraturas em membros inferiores e caminha com dificuldade, fazendo uso de orteses nos membros
inferiores. Ao exame fisico, nota-se facies tipica, com protrusdo frontal e olhos profundos. Apresenta baixa
estatura, escoliose, cifose tordcica e deformidades em membros inferiores, apresentando encurvamento



anterior do fémur esquerdo e genu valgo. Nos exames complementares, a gasometria venosa demonstra
acidose de provavel causa renal. As radiografias de esqueleto apresentaram osteopenia importante,
compativel com quadro de raquitismo renal. A RNM de cranio revelou atrofia cortical e subcortical, com
suspeita de alteracdo de mielinizacdo. Também foi solicitada cromatografia de aminodacidos na urina e
analise do gene OCRL1 no paciente, os quais foram positivos.

O paciente apresenta os trés elementos da triade cldssica da Sindrome de Lowe: catarata
congénita, tubulopatia proximal e alteracdes do comportamento e da cognicdo. Além disso, revela outras
manifestacdes comuns da doenca, tais como raquitismo, osteoporose, escoliose, cifose e genu valgo. Essas
caracteristicas ocorrem devido a uma interrup¢cao do remodelamento de actina nos fibroblastos, causada
por uma mutacdao no gen OCRL-1, localizado no locus g25-g26 do cromossomo X, prejudicando o
crescimento e proliferagao celular.

A catarata foi corrigida cirurgicamente logo apds o nascimento. Desenvolveu tubulopatia, que
evoluiu com insuficiéncia renal, sendo submetido a transplante hd dois anos. Na RNM de cranio evidenciou-
se atrofia cortical e subcortical, justificando o déficit intelectual do paciente.

Ao nivel dos joelhos desenvolveu deformidades em valgo e acentuado encurvamento anterior do
fémur. A deformidade do fémur direito foi tratada com osteotomia e fixacdo com haste intramedular
telescopavel Fassier-Duval, que permite o crescimento longitudinal do fémur e funciona como tutor interno
prevenindo as deformidades recorrentes.

Como o paciente evoluiu para insuficiéncia renal e necessitou transplante, o fémur esquerdo nao
pode ser submetido a correcdo das deformidades. Porém, apds o sucesso do transplante, o paciente foi
liberado para o tratamento das deformidades do fémur esquerdo e sera submetido ao mesmo tratamento
realizado em seu lado direito. Para isso, o0 mais adequado é o uso prévio do pamidronato intravenoso, que
altera o turnover dsseo com a finalidade de aumentar a densidade dssea e assegura a eficacia da cirurgia.

CONSIDERAGOE S FINAIS:

O quadro clinico do paciente é tipico da sindrome de Lowe, apresentando todas as caracteristicas
clinicas e laboratoriais da doenga. Mesmo com terapéutica apropriada, a expectativa de vida ndo ultrapassa
a terceira década, apresentando, portanto, um progndstico reservado. Dessa forma, o tratamento
ortopédico visa aprimorar a qualidade de vida e facilitar as atividades diarias.
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ANEXOS

A)

Paciente antes de ser submetido as corre¢des das deformidades no fémur esquerdo.

B)
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