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bu lar aci do sis type II who de ve lo ped bi la te ral fe mo -
ral frac tu re se con dary to se ve re os te o ma la cia, with
the in ten ti on of highlighting the im por tan ce of un -
der stan ding this di se a se sin ce the late di ag no sis
and tre at ment may ge ne ra te se rio us re per cus sions
for the pa ti ent.
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Introdução

A aci do se tu bu lar re nal (ATR) é uma doen ça rara,
de cur so crô ni co, ca rac te ri za da por aci do se me -
tabó li ca se cun dá ria à de fi ci ên cia de re ab sor ção 
tu bu lar de bi car bo na to e/ou da ex cre ção uri ná ria
de hi dro gê nio1,2.Exis tem três for mas de apre sen ta -
ção clí ni ca des sa en fer mi da de: ATR tipo I, em que
há se cre ção ina de qua da de pró tons no tú bu lo dis -
tal; ATR tipo II, mar ca do pela de fi ci ên cia da re ab -
sor ção do bi car bo na to no tú bu lo pro xi mal e, ATR
tipo IV, na qual ocor re re sis tên cia ou re du ção da
res pon si vi da de tu bu lar à ação dos mi ne ra lo cor ti -
cói des3.

Pode ser pri má ria, de cor ren te de de fei tos ge né -
ti cos nos me ca nis mos de tran spor te dos tú bu los
re nais4, ou se cun dá ria a doen ças sis tê mi cas ou re -
la cio na da ao uso de me di ca ções3,5.

Quan do não ade qua da men te tra ta da, pode re -
sul tar em com pli ca ções como dé fi cit de cres ci men -
to, ra qui tis mo, os teo po ro se, os te o ma lá cia, fra tu ras
por fra gi li da de ós sea, pa ra li sia hi po ca lê mi ca, ne -
fro li tí a se e in su fi ci ên cia re nal, acar re tan do sig ni fi -
can te im pac to na qua li da de de vida dos pa cien tes
afe ta dos1,2.

Os au to res re la tam um caso de uma pa cien te jo -
vem com diag nós ti co de ATR tipo II que evo lu iu
com fra tu ra ace ta bu lar bi la te ral se cun dá ria à os teo -
ma lá cia gra ve.

Re su mo

A aci do se tu bu lar re nal (ATR) é uma doen ça rara,
que pode apre sen tar-se de for ma pri má ria, de cor -
ren te de de fei tos ge né ti cos nos me ca nis mos de
tran spor te dos tú bu los re nais, ou se cun dá ria à
doen ças sis tê mi cas ou ao uso de me di ca ções. Os
au to res re la tam o caso de uma pa cien te com
diagnós ti co de ATR tipo II que evo lu iu com fra tu ra
fe mo ral bi la te ral se cun dá ria à os te o ma lá cia gra ve,
com a in ten ção de evi den ci ar a im por tân cia em se
co nhe cer essa doen ça, uma vez que o atra so do
diag nós ti co e do tra ta men to oca si o nam gra ves re -
per cus sões ao pa cien te.

Pa la vras-cha ve: Aci do se Tu bu lar Re nal; Os te o ma -
lácia; Fra tu ra Pa to ló gi ca.

Abstract

Re nal tu bu lar aci do sis is a rare di se a se that can pre -
sent in a pri mary, re sul ting from ge ne tic de fects in
tran sport me cha nisms of the re nal tu bu les, or se -
con dary, con se quent to syste mic di se a ses or drugs.
The au thors re port a case of a pa ti ent with re nal tu -
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lorena penha de almeida e col.

Relato de Caso

Pa cien te fe mi ni no, 24 anos, pro cu rou o Ser vi ço de
Reu ma to lo gia do Hos pi tal Uni ver si tá rio Ge tú lio
Var gas, em Mar ço de 2009, com quei xa de mi al gia,
as te nia, vô mi tos, po li ar tral gi as de pe que nas e
gran des ar ti cu la ções e dor ós sea. En con tra va-se
res tri ta ao lei to e in ca pa ci ta da para a de am bula -
ção. Re la ta va que os sin to mas  ini ci a ram em 2005,
evo lu in do com pi o ra pro gres si va, im pe din do a rea -
li za ção de ati vi da des fí si cas que pra ti ca va an te -
rior men te, como a ca po ei ra. Nes te pe río do, apre -
sen tou fra tu ra de colo de fê mur di rei to, após trau -
ma de bai xo im pac to, com pos te ri or os te os sín te -
se. O diag nós ti co de ATR foi rea li za do nes sa
oca si ão, sen do ini ci a do tra ta men to com bi car bo -
na to de só dio e ci tra to de po tás sio, em bo ra de
modo ir re gu lar e com bai xa ade são.

Ao exa me fí si co, apre sen ta va-se con sci en te,
orien ta da, em re gu lar es ta do ge ral, hi po co ra da
(++/4+), com dor à fle xão e ro ta ção dos qua dris e

as si me tria de mem bros in fe rio res. Não ha via si -
nais de ar tri te. A aus cul ta cár dio-pul mo nar e exa -
me do ab do me não evi den ci a va al te ra ções pa to ló -
gi cas e a ti re ói de não era pal pá vel.

Nos exa mes sub si di á rios, ob ser va ram-se hi po -
ca le mia (K+: 3.3) e aci do se me ta bó li ca (pH= 7,3;
pCO2= 33mmHg; Bi car bo na to= 15mmol/L; BE= 
-10mmol/L; Na+= 141mmol/L; Cl- = 125mmol/L;
âni on gap= 5mmol/L). A fun ção re nal en con tra va-
-se nor mal (Uréia: 41 mg/ dL; Cre a ti ni na: 0,8 mg/
/dL) e uri na tipo I (PH: 5,0; leu: 6/cp; gli co se,pro -
te í na,he má cias,ci lin dros,cris tais:au sen te.). Além
dis so, pos su ía ele va ção da fos fa ta se al ca li na: 1750
U/L (VR= até 644), com hi po cal ce mia (8 mg/dL;
VR= 8,8 –11), hi po fos fa te mia (2,0mg/dL; VR= 2,5-
-4,5), hi po mag nes emia (1,5 mg/dL; VR= 1,8-2,4),
gli co se 99 mg/dL e aci do uri co: 6 mg % com PTH
in tac to ina pro pria da men te bai xo (14pg/mL; VR=
11-67pg/mL). Cal cio uri na rio (15, 72, 194 mg/24h;
VR=60-180-), uri co sú ria  (300mg/24h; VR= 250-
-750mg/24h); fos fa tú ria (500mg/24h; VR=340-
-1300mg/24h) e âni on gap uri ná rio (AGU) ne ga ti -
vo (Ta be la I).  

A VHS  de 30 mm/1a. hora, FAN:ne ga ti vo e fun -
ção ti re oi di a na nor mal . Foi evi den ci a da ne fro cal -
ci no se bi la te ral pela ul tra-so no gra fia e to mo gra fia
com pu ta do ri za da de ab do me (Fi gu ra 1), bem
como pro nun ci a da os te o pe nia ra di o grá fi ca e fra -
tu ra bi la te ral de colo fe mo ral (Fi gu ras 2 e 3). Gra -
ve bai xa den si da de ós sea foi obser va da na den si -
to me tria ós sea (Z-sco re de L1-L4 = -5,42; colo do
fê mur: -3,88; fê mur to tal: -5,97). A bi óp sia ós sea
mos trou im por tan te grau de es pes sa men to das

Fi­gu­ra­1.­To mo gra fia com pu ta do ri za da de ab do me 
evi den ci an do ne fro cal ci no se.

Fi­gu­ra­2.­Ra di o gra fia de ba cia com ra re fa ção ós sea 
sig ni fi ca ti va (im por tan te re du ção da es pes su ra cor ti cal) e
fra tu ra bi la te ral do colo, in clu in do des vio do eixo fe mo ral.

Tabela I. Valores do ânion gap urinário (AGU)

K+ urinário 19,4 mmol/L 
(VR=25-125mmol/L)

Na+ urinário 104,50 mmol/L 
(VR=40-220 mmol/L)

Cl- urinário 130,5 mmol/L 
(VR=170-254 mmol/L)

Ânion gap urinário – 6,6 mmol/L
(AGU)
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tra bé cu las ós se as com ne o for ma ção e re mo de la -
men to ós seo au men ta do. O pa rên qui ma me du lar
es ta va pre ser va do, mas com re le van te au men to da
ma triz os te ói de, com pa tí veis com os te o ma lá cia

gra ve (Fi gu ras 4 e 5). 
Des sa for ma, o diag nós ti co de os te o ma lá cia se -

cun dá ria à ATR foi con fir ma do. Com a re in tro du -
ção e o uso re gu lar do tra ta men to com bi car bo na -

Fi­gu­ra­4.­A.­Dé fi cit de mi ne ra li za ção em frag men to ós seo da cris ta ilí a ca. B.­Tra bé cu la ós sea evi den ci an do  maior 
quan ti da de de ma triz os te ói de não mi ne ra li za da ( maior au men to).

Fi­gu­ra­3.­Deformidade da cabeça e colo de ambos os fêmures, determinando uma angu-
lação de 90º em relação às diáfises femurais e traço de fratura no colo do fêmur esquerdo.

A B

Fi­gu­ra­5. A. Dé fi cit de mi ne ra li za ção em frag men to ós seo da cris ta ilí a ca (mar ca ção com te tra ci cli na). B.Tra bé cu la ós -
sea evi den ci an do  maior quan ti da de de ma triz os te ói de não mi ne ra li za da com a mar ca ção com te tra ci cli na ( maior au men -

A B
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to de só dio e ci tra to de po tás sio, a pa cien te evo luiu
com me lho ra im por tan te dos sin to mas. Além dis -
so, foi in tro du zi do co le cal ci fe rol 50 mil UI/ se ma -
na e car bo na to de cál cio 1g/ dia. Após 4 mes es, a
pa cien te já con se guia de am bu lar com aju da de au -
xi li a dor de mar cha e os exa mes la bo ra to ri ais de -
mons tra ram nor ma li za ção dos ní veis de FA (513
U/L) , cál cio (9,2mg/dL) e fós fo ro (4,5mg/dL; 
VR= 2,5-4,5),

Discussão

A os te o ma lá cia é uma doen ça ós sea ca rac te ri za da
pela di mi nu i ção da mi ne ra li za ção ós sea cor ti cal e
tra be cu lar, com acú mu lo de ma triz os te ói de não
mi ne ra li za da ou pou co mi ne ra li za da6. A for ma ção
e o cres ci men to ós seo de pen dem da pro du ção da
ma triz ós sea, com pos ta prin ci pal men te por co lá -
ge no, bem como da par te mi ne ral, por meio da de -
po si ção dos cris tais de hi dro xi a pa ti ta, com pos tos
ba si ca men te por cál cio e fós fo ro. Uma das prin ci -
pa is cau sas da re du ção do pro ces so de mi ne ra li -
za ção é a ina de qua da con cen tra ção ex tra ce lu lar
des ses íons e a fal ta ou com pro me ti men to da ação
dos res pon sá veis por sua ab sor ção, par ti cu lar men -
te a vi ta mi na D6.

A ATR pro xi mal ou do tipo 2 ca rac te ri za-se pelo
de fei to na re ab sor ção tu bu lar pro xi mal de HCO3-,
de ter mi nan do aci do se me ta bó li ca hi per clo rê mi ca.
A hi per clo re mia se deve ao au men to da re ab sor ção
do Cl-, es ti mu la da pela di mi nu i ção do vo lu me ex -
tra ce lu lar7. Como esta por ção do né fron é res pon -
sá vel pela re ab sor ção da  maior par te do HCO3- fil -
tra do, a aci do se ten de a ser mais acen tu a da e de di -
fí cil con tro le8. O diag nós ti co deve sem pre ser sus -
pei ta do na pre sen ça de aci do se me ta bó li ca
hi per clo rê mi ca acom pa nha da de nor mo ou hi po -
po tas se mia e de um âni on gap uri ná rio ne ga ti vo,
isto é, pro por ci o na do pela con cen tra ção uri ná ria
de Cl- su pe rior à soma das con cen tra ções de Na+ e
K+8, con for me o en con tra do no caso re la ta do.

A aci do se crô ni ca di mi nui a re ab sor ção tu bu lar
de cál cio cau san do hi per cal ci ú ria e hi per pa ra ti -
reoi dis mo se cun dá rio leve. A hi per cal ci ú ria, uri na
al ca li na e bai xos ní veis de ci tra tú ria au men tam a
pro pen são para a for ma ção de cál cu los, ne fro cal -
ci no se e com pro me ti men to da fun ção re nal9. No
caso re la ta do, ape sar da evi dên cia de hi per cal ci ú -
ria leve, com ne fro cal ci no se, a pre sen ça de hi per -
pa ra ti re oi dis mo foi des car ta da.

O tam po na men to ós seo pro mo vi do pela car ga

áci da me ta bó li ca diá ria pode au men tar a ex cre ção
re nal de cál cio e oca si o nar  maior dano ao te ci do
ós seo. Em crian ças, pode oca si o nar ra qui tis mo e,
nos adul tos, a os te o ma lá cia9 con for me ob ser va do
no pre sen te caso. 

O qua dro his to ló gi co da os te o ma lá cia mos tra
al te ra ções da mi ne ra li za ção no osso cor ti cal e tra -
be cu lar, com au men to da es pes su ra os te ói de (su -
pe rior a 15mm), de fi cien te mar ca ção com te tra ci -
cli na da fren te de mi ne ra li za ção e di mi nu i ção da
ve lo ci da de de apo si ção mi ne ral6.

Nos exa mes ra di o ló gi cos, ob ser va-se os te o pe nia
ge ne ra li za da, en cur va men to dos os sos lon gos; va -
ris mo ou val gis mo em mem bros in fe rio res; pseu do-
fra tu ras (zo nas de Lo o ser), que são mais fre qüen tes
em colo de fê mur, es cá pu la e pú bis. Fra tu ras, de for -
mi da des da cai xa to rá ci ca e co lu na ver te bral, como
vér te bras bi côn ca vas, ci fo es co li o se e acen tu a ção da
lor do se lom bar, tam bém são des critos6.

Em bo ra nos sa pa cien te te nha apre sen ta do qua -
dro clás si co de os te o ma lá cia (fra que za mus cu lar,
mi al gi as e fra tu ra fe mo ral bi la te ral), hou ve re le van -
te atra so de diag nós ti co da cau sa se cun dá ria de
per da ós sea ace le ra da e, con se qüen te men te, re tar -
do do tra ta men to. É im por tan te res sal tar que a te -
ra pêu ti ca da ATR tipo II é sim ples e se ba seia na ad -
mi nis tra ção de su ple men tos al ca li nos (bi car bo na -
to e/ ou ci tra to). Os ál ca lis de po tás sio po dem ser
uti li za dos em ca sos de hi po ca le mia per sis ten te, fre -
qüen te men te ob ser va do em pa cien tes com ATR II.
A dose de ál ca lis deve ser au men ta da até que a aci -
do se e a hi per cal ci ú ria se jam cor ri gi das10. Para o
tra ta men to da os te o ma lá cia, é ne ces sá ria a su ple -
men ta ção oral com gran des do ses de vi ta mi na D6.

As sim, pro fis si o nais de saú de que li dam com
in di ví duos com  maior ris co de fra tu ra ou fra gi li da -
de ós sea, par ti cu lar men te reu ma to lo gis tas, en do -
cri no lo gis tas, ne fro lo gis tas, or to pe dis tas, clí ni cos
e ge ri a tras, es te jam aten tos para o diag nós ti co pre -
co ce de ATR, es pe cial men te em in di ví duos jo vens
e com sus pei ta de cau sas se cun dá rias de bai xa
den si da de ós sea. A iden ti fi ca ção des ses pa cien tes
per mi te mi ni mi za ção do dano ós seo e a rá pi da ins -
ti tu i ção de te ra pia ade qua da, pro por ci o nan do me -
nor chan ce de in ca pa ci da de e me lhor qua li da de de
vida a es ses pa cien tes.
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