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Resumo

A acidose tubular renal (ATR) é uma doenca rara,
que pode apresentar-se de forma primaria, decor-
rente de defeitos genéticos nos mecanismos de
transporte dos tibulos renais, ou secunddria a
doencas sistémicas ou ao uso de medicacgées. Os
autores relatam o caso de uma paciente com
diagnéstico de ATR tipo II que evoluiu com fratura
femoral bilateral secunddria a osteomaldcia grave,
com a intencao de evidenciar a importancia em se
conhecer essa doenca, uma vez que o atraso do
diagndstico e do tratamento ocasionam graves re-
percussoes ao paciente.

Palavras-chave: Acidose Tubular Renal; Osteoma-
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Abstract

Renal tubular acidosis is arare disease that can pre-
sent in a primary, resulting from genetic defects in
transport mechanisms of the renal tubules, or se-
condary, consequent to systemic diseases or drugs.
The authors report a case of a patient with renal tu-
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bular acidosis type Il who developed bilateral femo-
ral fracture secondary to severe osteomalacia, with
the intention of highlighting the importance of un-
derstanding this disease since the late diagnosis
and treatment may generate serious repercussions
for the patient.

Keywords: Renal Tubular Acidosis; Osteomalacia;
Fracture.

Introducao

A acidose tubular renal (ATR) é uma doenca rara,
de curso cronico, caracterizada por acidose me-
tabdlica secundaria a deficiéncia de reabsorcao
tubular de bicarbonato e/ou da excrecao urindria
de hidrogénio'? Existem trés formas de apresenta-
¢do clinica dessa enfermidade: ATR tipo I, em que
hd secre¢do inadequada de prétons no tiibulo dis-
tal; ATR tipo II, marcado pela deficiéncia da reab-
sor¢do do bicarbonato no tibulo proximal e, ATR
tipo IV, na qual ocorre resisténcia ou reducdo da
responsividade tubular a acdo dos mineralocorti-
coides®.

Pode ser primadria, decorrente de defeitos gené-
ticos nos mecanismos de transporte dos ttibulos
renais?, ou secundéria a doencas sistémicas ou re-
lacionada ao uso de medicacoes®s.

Quando ndo adequadamente tratada, pode re-
sultar em complicacdes como déficit de crescimen-
to, raquitismo, osteoporose, osteomalécia, fraturas
por fragilidade 6ssea, paralisia hipocalémica, ne-
frolitiase e insuficiéncia renal, acarretando signifi-
cante impacto na qualidade de vida dos pacientes
afetados'>.

Os autores relatam um caso de uma paciente jo-
vem com diagnéstico de ATR tipo II que evoluiu
com fratura acetabular bilateral secundéria a osteo-
maldcia grave.
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Tabela I. Valores do anion gap urinario (AGU)

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

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

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

Anion gap urinario — 6,6 mmol/L

(AGU)

Relato de Caso

Paciente feminino, 24 anos, procurou o Servico de
Reumatologia do Hospital Universitdrio Gettlio
Vargas, em Marco de 2009, com queixa de mialgia,
astenia, vomitos, poliartralgias de pequenas e
grandes articulacoes e dor 6ssea. Encontrava-se
restrita ao leito e incapacitada para a deambula-
¢do. Relatava que os sintomas iniciaram em 2005,
evoluindo com piora progressiva, impedindo a rea-
lizacdo de atividades fisicas que praticava ante-
riormente, como a capoeira. Neste periodo, apre-
sentou fratura de colo de fémur direito, apds trau-
ma de baixo impacto, com posterior osteossinte-
se. O diagnéstico de ATR foi realizado nessa
ocasido, sendo iniciado tratamento com bicarbo-
nato de sédio e citrato de potédssio, embora de
modo irregular e com baixa ades3o.

Ao exame fisico, apresentava-se consciente,
orientada, em regular estado geral, hipocorada
(++/4+), com dor a flexdo e rotacdo dos quadris e

Figura I. Tomografia computadorizada de abdome
evidenciando nefrocalcinose.

assimetria de membros inferiores. Ndao havia si-
nais de artrite. A ausculta cardio-pulmonar e exa-
me do abdome nio evidenciava alteracoes patold-
gicas e a tire6ide ndo era palpavel.

Nos exames subsidiarios, observaram-se hipo-
calemia (K*: 3.3) e acidose metabdlica (pH= 7,3;
pCO2= 33mmHg; Bicarbonato= 15mmol/L; BE=
-10mmol/L; Nat= 141mmol/L; ClI' = 125mmol/L;
anion gap=5mmol/L). A funcdo renal encontrava-
-se normal (Uréia: 41 mg/ dL; Creatinina: 0,8 mg/
/dL) e urina tipo I (PH: 5,0; leu: 6/cp; glicose,pro-
teina,hemadcias,cilindros,cristais:ausente.). Além
disso, possuia elevacao da fosfatase alcalina: 1750
U/L (VR= até 644), com hipocalcemia (8 mg/dL;
VR= 8,8 -11), hipofosfatemia (2,0mg/dL; VR= 2,5-
-4,5), hipomagnesemia (1,5 mg/dL; VR= 1,8-2,4),
glicose 99 mg/dL e acido urico: 6 mg % com PTH
intacto inapropriadamente baixo (14pg/mL; VR=
11-67pg/mL). Calcio urinario (15, 72, 194 mg/24h;
VR=60-180-), uricosdria (300mg/24h; VR= 250-
-750mg/24h); fosfataria (500mg/24h; VR=340-
-1300mg/24h) e dnion gap urinério (AGU) negati-
vo (TabelaI).

AVHS de 30 mm/1% hora, FAN:negativo e fun-
¢ao tireoidiana normal . Foi evidenciada nefrocal-
cinose bilateral pela ultra-sonografia e tomografia
computadorizada de abdome (Figura 1), bem
como pronunciada osteopenia radiogréfica e fra-
tura bilateral de colo femoral (Figuras 2 e 3). Gra-
ve baixa densidade 6ssea foi observada na densi-
tometria ssea (Z-score de L1-14 = -5,42; colo do
fémur: -3,88; fémur total: -5,97). A bidpsia 6ssea
mostrou importante grau de espessamento das

Figura 2. Radiografia de bacia com rarefagdo ossea
significativa (importante reducio da espessura cortical) e
fratura bilateral do colo, incluindo desvio do eixo femoral.
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Figura 3. Deformidade da cabega e colo de ambos os fémures, determinando uma angu-
lagdo de 90° em relagdo as didfises femurais e trago de fratura no colo do fémur esquerdo.

trabéculas 6sseas com neoformacao e remodela-
mento 6sseo aumentado. O parénquima medular
estava preservado, mas com relevante aumento da
matriz ostedide, compativeis com osteomalécia

grave (Figuras 4 e 5).

Dessa forma, o diagnéstico de osteomaldcia se-
cundaria a ATR foi confirmado. Com a reintrodu-
¢do e o uso regular do tratamento com bicarbona-
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Figura 4. A. Déficit de mineralizagdo em fragmento 6sseo da crista iliaca. B. Trabécula 6ssea evidenciando maior
quantidade de matriz ostedide ndo mineralizada (maior aumento).

Figura 5. A. Déficit de mineralizagdo em fragmento dsseo da crista iliaca (marcagdo com tetraciclina). B.Trabécula 6s-
sea evidenciando maior quantidade de matriz ostedide ndo mineralizada com a marcagao com tetraciclina (maior aumen-
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to de sédio e citrato de potdssio, a paciente evoluiu
com melhora importante dos sintomas. Além dis-
so, foi introduzido colecalciferol 50 mil UI/ sema-
na e carbonato de célcio 1g/ dia. Ap6s 4 meses, a
paciente ja conseguia deambular com ajuda de au-
xiliador de marcha e os exames laboratoriais de-
monstraram normalizacdo dos niveis de FA (513
U/L), célcio (9,2mg/dL) e fésforo (4,5mg/dL;
VR=2,5-4,5),

Discussao

A osteomalécia é uma doenca 6ssea caracterizada
pela diminuicdo da mineralizacdo 6ssea cortical e
trabecular, com aciimulo de matriz ostedide nao
mineralizada ou pouco mineralizada®. A formacao
e o crescimento 6sseo dependem da producdo da
matriz 6ssea, composta principalmente por cola-
geno, bem como da parte mineral, por meio da de-
posicdo dos cristais de hidroxiapatita, compostos
basicamente por célcio e f6sforo. Uma das princi-
pais causas da reducdo do processo de minerali-
zacdo é a inadequada concentracdo extracelular
desses ions e a falta ou comprometimento da acdo
dos responséaveis por sua absorcdo, particularmen-
te a vitamina D°.

A ATR proximal ou do tipo 2 caracteriza-se pelo
defeito na reabsorcao tubular proximal de HCO3;,
determinando acidose metabdlica hiperclorémica.
Ahipercloremia se deve ao aumento da reabsorcdo
do CI, estimulada pela diminui¢do do volume ex-
tracelular’. Como esta por¢ao do néfron é respon-
savel pela reabsorcdo da maior parte do HCO3- fil-
trado, a acidose tende a ser mais acentuada e de di-
ficil controle®. O diagndstico deve sempre ser sus-
peitado na presenca de acidose metabdlica
hiperclorémica acompanhada de normo ou hipo-
potassemia e de um anion gap urindrio negativo,
isto é, proporcionado pela concentracdo urindria
de CI superior a soma das concentragdes de Na* e
K*¢, conforme o encontrado no caso relatado.

A acidose crénica diminui a reabsorcao tubular
de célcio causando hipercalcitria e hiperparati-
reoidismo secundadrio leve. A hipercalciuria, urina
alcalina e baixos niveis de citrattria aumentam a
propensao para a formac3o de célculos, nefrocal-
cinose e comprometimento da funcao renal®. No
caso relatado, apesar da evidéncia de hipercalcit-
ria leve, com nefrocalcinose, a presenca de hiper-
paratireoidismo foi descartada.

O tamponamento 6sseo promovido pela carga

4cida metabdlica didria pode aumentar a excrecao
renal de célcio e ocasionar maior dano ao tecido
6sseo. Em criancas, pode ocasionar raquitismo e,
nos adultos, a osteomalacia® conforme observado
no presente caso.

O quadro histolégico da osteomalacia mostra
alteracoes da mineralizacdo no osso cortical e tra-
becular, com aumento da espessura oste6ide (su-
perior a 15mm), deficiente marcacdo com tetraci-
clina da frente de mineralizacdo e diminuicédo da
velocidade de aposicdo mineral®.

Nos exames radiolégicos, observa-se osteopenia
generalizada, encurvamento dos ossos longos; va-
rismo ou valgismo em membros inferiores; pseudo-
fraturas (zonas de Looser), que sdo mais freqiientes
em colo de fémur, escdpula e pubis. Fraturas, defor-
midades da caixa toracica e coluna vertebral, como
vértebras biconcavas, cifoescoliose e acentuacgao da
lordose lombar, também sao descritos®.

Embora nossa paciente tenha apresentado qua-
dro classico de osteomaldcia (fraqueza muscular,
mialgias e fratura femoral bilateral), houve relevan-
te atraso de diagnéstico da causa secundaria de
perda 6ssea acelerada e, conseqlientemente, retar-
do do tratamento. E importante ressaltar que a te-
rapéutica da ATR tipo I é simples e se baseia na ad-
ministracdo de suplementos alcalinos (bicarbona-
to e/ ou citrato). Os dlcalis de potassio podem ser
utilizados em casos de hipocalemia persistente, fre-
glientemente observado em pacientes com ATR II.
A dose de dlcalis deve ser aumentada até que a aci-
dose e a hipercalcitria sejam corrigidas'’. Para o
tratamento da osteomaldcia, é necessdria a suple-
mentacdo oral com grandes doses de vitamina D°.

Assim, profissionais de satide que lidam com
individuos com maior risco de fratura ou fragilida-
de 6ssea, particularmente reumatologistas, endo-
crinologistas, nefrologistas, ortopedistas, clinicos
e geriatras, estejam atentos para o diagndstico pre-
coce de ATR, especialmente em individuos jovens
e com suspeita de causas secunddrias de baixa
densidade 6ssea. A identificagcao desses pacientes
permite minimizacdo do dano 6sseo e arapidains-
tituicdo de terapia adequada, proporcionando me-
nor chance de incapacidade e melhor qualidade de
vida a esses pacientes.
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