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INTRODUCAO e OBJETIVO

As ciliopatias constituem um grupo de doencas associadas a mutacdes genéticas que condicionam alteracdes na estrutura e funcao dos cilios.
A disfuncao ciliar pode manifestar-se com doenca renal, degeneracao retiniana e anomalias cerebrais. Outras manifestacbes menos
frequentes sao a doenca fibroquistica congénita do figado, diabetes, obesidade e displasia 6ssea.

O objetivo deste trabalho é caracterizar os casos de ciliopatias seguidos na Unidade de Nefrologia Pediatrica de um Hospital Terciario, nos
ultimos 10 anos.
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CONCLUSAO

As ciliopatias constituem um grupo heterogéneo de doencas, com atingimento renal variavel e com possivel progressao para insuficiéncia
renal cronica. Muitos casos apenas sao diagnosticados em estadios avancados de doenca renal, pela indoléncia da progressao da patologia.
Salienta-se a necessidade de um elevado grau de suspeicao, nomeadamente quando existe atingimento multissistémico (ocular, neurologico,
esquelético ou endocrinolégico). Nos casos com atingimento primordial renal, € muito frequente a anemia grave e a poliuria/polidipsia
severas, que poderao também constituir orientacdes para o diagnostico. Quando ha envolvimento renal ligeiro, torna-se essencial manter a
vigilancia clinica e laboratorial, pelo potencial de evolucao para DRC.
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