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RESUMO

A sindrome de Bartter € uma tubulopatia hereditaria rara, de
heranca autossdmica recessiva, que causa perda renal de sal,
hipocalemia, alcalose metabodlica hipoclorémica e
hiperaldosteronismo sem hipertensao. Suas manifestacdes sao
inespecificas e, em criancas com internacdes recorrentes, podem ser
confundidas com quadros comuns ou atribuidas indevidamente a
doenca de base. Esta revisao narrativa, motivada pela pratica
assistencial em urgéncia pediatrica, descreve fisiopatologia,
classificacao genética, apresentacao clinica e diagndstico diferencial,
propde um roteiro de estabilizacdao e tratamento para o médico
emergencista, compara o cuidado no Sistema Unico de Saude (SUS)
e na rede privada, situa o padrao-ouro e discute o impacto na vida
do paciente e a possibilidade de cura. Baseia-se no consenso
europeu de 2021, em coortes e séries nacionais e internacionais, em
normas do SUS e em diretrizes de ressuscitacao pediatrica. O
diagnodstico definitivo apoia-se no teste genético molecular, e o
tratamento de referéncia combina anti-inflamatdério nao esteroide,
cloreto de potassio, reposicao de sal e suporte nutricional, sem meta
de normalizacao completa do potassio. Nao ha cura etioldgica; o
transplante renal corrige o defeito tubular, mas é reservado a casos
selecionados, e terapias génicas permanecem pré-clinicas. Na
emergéncia, dor abdominal, vbmitos e febre exigem diagndstico
diferencial entre descompensacao hidroeletrolitica, infeccao,
abdome agudo e complicagcao do tratamento.
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ABSTRACT
Bartter syndrome is a rare autosomal recessive inherited

tubulopathy that causes renal salt wasting, hypokalemia,



hypochloremic metabolic alkalosis and hyperaldosteronism without
hypertension. Its manifestations are nonspecific and, in children with
recurrent admissions, may be mistaken for common conditions or
wrongly attributed to the underlying disease. This narrative review,
motivated by clinical practice in pediatric urgent care, describes
pathophysiology, genetic classification, clinical presentation and
differential diagnosis, proposes a stabilization and treatment
roadmap for emergency physicians, compares care in the Brazilian
public health system (SUS) and the private sector, locates the gold
standard, and discusses the impact on patients’ lives and the
possibility of cure. It draws on the 2021 European consensus, national
and international cohorts and series, SUS regulations and pediatric
resuscitation guidelines. Definitive diagnosis relies on molecular
genetic testing, and reference treatment combines a nonsteroidal
anti-inflammatory drug, potassium chloride, salt replacement and
nutritional support, without aiming for complete normalization of
potassium. There is no etiological cure; kidney transplantation
corrects the tubular defect but is reserved for selected cases, and
gene therapies remain preclinical. In the emergency setting,
abdominal pain, vomiting and fever require a differential diagnosis
among electrolyte decompensation, infection, acute abdomen and
treatment complications.

Keywords: Bartter syndrome; Renal tubular disorders; Hypokalemia;

Pediatric emergency; Rare diseases.

1. INTRODUCAO

A sindrome de Bartter redne tubulopatias hereditarias nas quais a
reabsorcao de sal no ramo ascendente espesso da alca de Henle
esta comprometida. Descrita em 1962 como hiperplasia do aparelho

justaglomerular com hiperaldosteronismo e alcalose hipocalémica



(Bartter et al, 1962), € herdada de modo autossdmico recessivo e se
caracteriza por perda renal de sodio, potassio e cloreto, hipocalemia,
alcalose metabdlica e hiperreninemia com hiperaldosteronismo, em

geral sem hipertensao (Cunha; Heilberg, 2018; Konrad et al., 2021).

Sua frequéncia é pouco conhecida. Um estudo de base de dados
sueca estimou incidéncia anual de 1,2 caso por milhao (MSD
MANUAL, [s. d.]), e outras publicacdes citam prevaléncia de cerca de
1 por 100 mil (Walsh et al., 2018) ou de 1 por milhao (Zhu; LI; Bao,
2026). Em qualquer das estimativas, a sindrome se enquadra na
definicao brasileira de doenca rara, que abrange as condi¢cdes que

afetam até 65 pessoas em cada 100 mil habitantes (BRASIL, 2014).

Para o médico emergencista, o desafio € duplo. De um lado, as
manifestacdes sao inespecificas (vOmitos, dor abdominal,
desidratacao, fraqueza, poliuria, febre) e se confundem com quadros
comuns da infancia. Séries brasileiras descrevem criangas cujos
vomitos foram atribuidos a refluxo gastroesofagico, cujo quadro foi
tratado como infeccao ou como raquitismo, ou ainda suspeitas de
estenose hipertrofica do piloro (Lima; Silva, 2003; Sanfelice; Zucchi,
1998). De outro lado, o paciente ja diagnosticado que retorna
repetidamente ao pronto-socorro corre o risco de ter cada nova
queixa atribuida a doenca de base, quando pode haver infeccao,
abdome agudo ou complicacao do tratamento, um risco ligado a
vieses cognitivos como o anchoring e o encerramento prematuro

(Croskerry, 2003).

A literatura brasileira sobre a sindrome inclui séries de casos
(Sanfelice; Zucchi, 1998; Lima; Silva, 2003), uma coorte de tratamento
a longo prazo (Nascimento et al., 2014) e um estudo da distribuicao

de variantes genéticas em pacientes brasileiros (Vaisbich et al.,, 2023).



Falta, entretanto, uma sintese em portugués voltada ao
atendimento na urgéncia e emergéncia e ao acesso real ao

tratamento no SUS.

Este artigo nasceu da pratica assistencial: o atendimento, em
urgéncia pediatrica, de uma crianca com diagndstico de sindrome
de Bartter e com irmao igualmente afetado chamou a atencao para
essa lacuna. Nenhum dado clinico ou identificavel de pacientes é
apresentado. Os objetivos sao: (a) descrever a apresentacao clinica e
o diagndstico diferencial; (b) propor um roteiro de estabilizacao e
tratamento na emergéncia; (c) comparar o tratamento acessivel no
SUS e na rede privada e situa-lo frente ao padrao-ouro; e (d) discutir
O impacto na vida do paciente e as perspectivas de cura, de modo

que sirva a formacao de futuros médicos.

2. METODO

Trata-se de revisao narrativa da literatura com analise de
documentos normativos do SUS, conduzida segundo os itens da
escala SANRA para revisdes narrativas (Baethge; Goldbeck-Wood;
Mertens, 2019): justificativa da importancia do tema, objetivos
explicitos, descricao da busca, referenciacao, raciocinio cientifico e

apresentacao adequada dos dados.

As buscas foram realizadas em outubro de 2026, em portais de
acesso aberto (PubMed/PMC, SciELO, portais de periddicos, gov.br e
sites institucionais), com os termos “Bartter syndrome”, “sindrome
de Bartter”, “hypokalemia children emergency”, “pseudo-Bartter”,
“Rename 2024" e “"doencas raras SUS", sem restricao inicial de data.
Foram priorizados consensos e diretrizes, revisdes, coortes e séries

de casos pediatricos, estudos brasileiros e documentos oficiais.



Excluiram-se relatos isolados sem relevancia para o manejo. A
selecao foi intencional, e a sintese, tematica. As diretrizes de suporte
avancado de vida pediatrico da American Heart Association foram
usadas como referencial do PALS (Topjian et al, 2020; AHA; AAP,
2025).

Nao foram localizadas diretrizes especificas sobre a sindrome de
Bartter da Sociedade Brasileira de Nefrologia, da Sociedade
Brasileira de Pediatria, da Associacao Meédica Brasileira ou de
sociedades brasileiras de medicina de emergéncia, nem protocolo
clinico e diretriz terapéutica do Ministério da Saude para a doenca. O
UpToDate, recurso de acesso restrito por assinatura, nao foi
consultado; as recomendacdes aqui reunidas foram ancoradas em
fontes abertas (consenso europeu, coortes publicadas e o MSD
Manual) e devem ser confrontadas com o protocolo da instituicao
em que o médico atua. Por esse motivo, as doses de medicamentos
de emergéncia sao apresentadas como valores de referéncia

descritos na literatura, e nao como prescricao.

Por se basear exclusivamente em textos cientificos e documentos
publicos e nao apresentar dados de pacientes, o estudo dispensa
apreciacdo pelo sistemna CEP/Conep (Resolucdo CNS n° 510/2016, art.

1°, paragrafo unico, incisos Il, Il e VI).

3. REVISAO E DISCUSSAO

3.1. Fisiopatologia e Classificacdao Genética

No ramo ascendente espesso da alca de Henle, o cotransportador
Na-K-2Cl (NKCC2) reabsorve parcela importante do sédio filtrado, em
um processo que depende da reciclagem apical de potassio pelo

canal ROMK e da saida basolateral de cloreto pelos canais CIC-Kb e



CIC-Ka, este ultimo com a subunidade acessoria barttina. A falha em
qualquer dessas etapas gera perda de sal e volume, ativacao do
sistema renina-angiotensina-aldosterona e, por maior oferta de
sodio ao néfron distal, perda urinaria de potassio e hidrogénio, o que
explica a hipocalemia e a alcalose metabdlica (Shaer, 2002; Konrad

et al., 2021).

O Quadro 1 resume a classificacao. Os genes centrais sao SLCI2A],
KCNJ1, CLCNKB, BSND e MAGED?2; variantes ativadoras de CASR,
antes chamadas de tipo V, sao hoje consideradas fendtipos Bartter-
like ligados a homeostase do calcio, e nao um subtipo candnico
(Zhu; LI, Bao, 2026). A correlagcao gendtipo-fendtipo € imperfeita: o
tipo 3, por exemplo, tem amplo espectro, de formas neonatais graves
a apresentacdes tardias que mimetizam a sindrome de Gitelman, e
grandes delecdes do gene CLCNKB sao frequentes, o que exige
analise de variacdes de numero de copias no teste genetico (Zhu; LI;

Bao, 2026). Por isso, o subtipo nao deve ser presumido pela clinica.

Quadro 1. Classificacao genética da sindrome de Bartter e

caracteristicas principais

Tipo Gene / proteina Caracteristicas principais

1 SLCI2A1/NKCC2  Forma antenatal: polidramnio,
prematuridade, poliuria e desidratacao
precoces; crescimento comprometido.

2 KCNJ1/ ROMK Forma antenatal; hipercalemia neonatal
transitoria descrita antes da hipocalemia;
nefrocalcinose precoce.

3 CLCNKB/CIC- Forma classica, com espectro amplo: de
Kb quadro neonatal grave a apresentacao
tardia que pode simular Gitelman;
delecdes génicas frequentes.



4a/ 4b BSND / barttina;  Perda grave de sal com surdez

CLCNKA e neurossensorial congénita.
CLCNKB
5 MAGED2 Forma antenatal transitoria, ligada ao X,

com polidramnio grave e melhora pos-
natal em muitos sobreviventes.

Fonte: elaborado pelos autores, com base em Zhu, Li e Bao (2026),
Konrad et al. (2021), Laghmani et al. (2016) e Cunha e Heilberg (2018).

Nota: a numeragéo segue O consenso europeu.

3.2. Apresentacgao Clinica e Sintomas

Nas formas antenatais, ha polidramnio materno, prematuridade,
polidria, desidratacao e perda de peso nos primeiros dias de vida.
Nas formas classicas, predominam o baixo crescimento, a poliuria e
a polidipsia, o desejo por sal, a fraqueza e as caibras, a constipacao e
0s vOmitos, com pressao arterial normal ou baixa (Cunha; Heilberg,
2018; MSD MANUAL, [s. d.]). Dependendo do subtipo, podem ocorrer
surdez, hipercalciuria, nefrocalcinose e tetania (MSD MANUAL, [s. d.];

Lima; Silva, 2003).

A série de cinco casos de Bartter classico acompanhados em Minas
Gerais ilustra a variabilidade: um lactente de sete meses com
vOmitos, atraso de crescimento e desnutricao, tratado inicialmente
como refluxo; um recém-nascido de 20 dias com poliudria, vbmitos e
febre persistente, conduzido como infeccao; e uma crianca de oito
anos com tetania e déficit de crescimento, tratada como raquitismo.
Os potdssios séricos variaram de 1,5 a 2,5 mEqg/L, com pressdo arterial
normal em todos. Apds cerca de 10 anos de indometacina, um
paciente apresentou dor abdominal intensa por gastroparesia

hipocalémica (Lima; Silva, 2003). A coorte de longo prazo de



Newcastle e Londres, com 45 criancas € mediana de seguimento de
8,9 anos, observou fracao de excrecao de cloreto acima de 0,5% em
todos o0s pacientes antes da suplementacao e prognostico
satisfatério na infancia, mas com reducao da taxa de filtracao
glomerular e proteindria em numero expressivo, sobretudo nas
variantes de SLCI2Al e KCNJI1, e eletrdélitos mais alterados nas de

CLCNKB (Walsh et al,, 2018).

Em sintese, vOmitos, desidratacao recorrente, febre atribuida a
infeccao, dor abdominal e fragueza em uma crianga com baixo
crescimento devem levar a dosagem de eletrdlitos e gasometria. A
hipocalemia intensa pode, em qualquer subtipo, causar ileo,

arritmias e rabdomidlise.

3.3. Diagnéstico e Diagnéstico Diferencial

O consenso europeu fundamenta o diagndstico nos achados
laboratoriais (potassio, cloreto, magnésio, calcio, equilibrio acido-
base e excrecao urinaria de eletrdlitos e de calcio) e na confirmacao
genética (Konrad et al.,, 2021). O teste molecular é o padrao-ouro
diagnodstico: confirma o subtipo, orienta o aconselhamento genético
e o diagnostico pré-natal em gestacoes futuras e distingue a doenca
de seus mimetizadores. Painéis dirigidos de genes de tubulopatias
constituem a estratégia de primeira linha; exoma e genoma sao
reservados aos casos sem diagnostico, e a analise de variacdes de
numero de copias € indispensavel, dada a frequéncia de delec¢des

em CLCNKB (Zhu; LI; Bao, 2026).

O diagndstico diferencial inclui a sindrome de Gitelman, de inicio
mais tardio, com hipomagnesemia e hipocalciuria (Shaer, 2002), e as

sindromes pseudo-Bartter, causadas por perdas extrarrenais ou



renais adquiridas, que compartilham o mesmo perfil eletrolitico:
vOmitos, uso de diuréticos ou laxantes, bulimia e fibrose cistica (Jdiaa
et al,, 2020; Sanfelice; Zucchi, 1998). Um dado de beira de leito util é
que a excrecao urinaria de cloreto esta elevada na perda renal e
baixa na perda extrarrenal, como nos vomitos (Cunha; Heilberg,
2018). Por isso, convém colher amostra de urina antes da reposicao,

se isso Nao atrasar o tratamento. A Figura 1 resume o raciocinio.

Figura 1. Fluxograma de raciocinio diagndstico diante de

hipocalemia com alcalose metabdlica hipoclorémica

Revisar histéria: vémitos, diuréticos, laxantes, fibrose cistica,
histéria familiar; aferir pressao arterial
~
PA elevada: Perda extrarrenal PA normal/baixa e
investigar excesso de (cloreto urinério baixo): cloreto urinario alto
mineralocorticoide vomitos, fibrose cistica (FECI > 0,5%)
J
A
Excluir uso de diuréticos/laxantes
(pseudo-Bartter facticio)
l J
~
Magnésio e célcio urinario
j J
N
Hipomagnesemia + Hipercalcitria / inicio
hipocalcidria: precoce / polidria:
Gitelman Bartter

. —

Teste genético | lar (painel + analise de CNV)
para confirmar o subtipo e orientar aconselhamento genético

Fonte: elaborada pelos autores, com base em Konrad et al. (2021),
Walsh et al. (2018), Cunha e Heilberg (2018), Jdiaa et al. (2020) e
Shaer (2002). FECI: fracdao de excrecao de cloreto; PA: pressao

arterial.

3.4. Abordagem do Médico Emergencista: Estabilizacao e

Tratamento



A triade de dor abdominal, vdbmitos e febre em paciente com
sindrome de Bartter tem quatro grupos de causas que se
sobrepdem. O primeiro € a descompensacao hidroeletrolitica:
vOmitos e diurese aumentada agravam a deplecao de volume, a
hipocalemia e a alcalose, e a prdpria hipocalemia causa ileo,
gastroparesia e dor abdominal (Lima; Silva, 2003). O segundo é a
infeccao, sobretudo urinaria, favorecida por hipercalcidria e eventual
nefrocalcinose. O terceiro é o abdome agudo cirdrgico, como a
apendicite, em que a febre pode estar atenuada pelo uso de AINE
(Erknet, 2020). O quarto é a complicacao do tratamento: na coorte
brasileira de 20 pacientes, 7 de 17 que usaram indometacina tiveram
sintomas gastrointestinais, com gastrite em 3 e Ulcera gastrica em 4
a endoscopia (Nascimento et al., 2014), além do risco de lesao renal
aguda em desidratacdao. Nao se deve, portanto, atribuir a queixa

apenas a doenca de base.

O Quadro 2 propde um roteiro de abordagem. E uma sintese dos
autores, a partir do consenso europeu (Konrad et al,, 2021), do PALS
(Topjian et al., 2020; AHA; AAP, 2025) e de fontes de dosagem citadas
no texto, e nao substitui o protocolo institucional nem o julgamento
clinico. O suporte avancado de vida adulto (ACLS) aplica-se a
adolescentes pds-puberais e adultos; em criancas, o referencial é o

PALS.

Quanto a reposicao de potassio, as faixas descritas variam entre
servicos. Um compéndio de referéncia cita, para hipocalemia grave
em criancas, 0,5 a 1 mEg/kg por dose (maximo de 40 mEqg), em
infusdo de até 0,5 mEg/kg/hora (MEDSCAPE, [s. d.b]), e protocolos
pediatricos do sistema de saude escocés exigem acesso central para
concentracdes acima de cerca de 40 mmol/L e consideram a via

endovenosa quando ha alteragcdes eletrocardiograficas (NHS



SCOTLAND, [s. d.]). Como a velocidade e a concentragao maximas
dependem do local de cuidado (enfermaria, emergéncia ou terapia
intensiva) e do tipo de acesso, o médico deve aplicar o protocolo da
sua instituicao. Em Bartter, a meta nao é normalizar o potassio, mas
atingir cerca de 30 mmol/L (Konrad et al, 2021). Quanto ao
magnésio, o PALS descreve sulfato de magnésio de 25 a 50 mg/kg

(maximo de 2 g) para a taquicardia polimodrfica com QT longo.

Dois cuidados merecem destaque. O primeiro € a escolha do
antiemético: a ondansetrona prolonga o intervalo QT e pode
precipitar torsades de pointes, e as autoridades recomendam
corrigir a hipocalemia e a hipomagnesemia antes de sua
administracao (FDA, 2012). O segundo € o AINE de manutencao: na
vigéncia de vOmitos persistentes, desidratacao grave, lesao renal ou
suspeita de sangramento ou perfuracao, a medicacao deve ser
suspensa temporariamente, com reintroducao orientada pelo

nefropediatra.

Quadro 2. Roteiro proposto de avaliagcao, estabilizacao e tratamento

Nna emergéncia pediatrica

Etapa Condutas e pontos de atencao

1. Avaliacao Triangulo de avaliagao pediatrica e ABCDE; sinais vitais

inicial completos, glicemia capilar e peso; monitorizacao cardiaca
continua e oximetria; acesso venoso ou intradsseo se
choque ou arritmia.

2. Exames Gasometria venosa com eletrolitos; sédio, potassio, cloreto,

imediatos magneésio, calcio e fosforo; ureia e creatinina; hemograma e
proteina C reativa; eletrocardiograma de 12 derivacoes
(onda U, achatamento de T, QT longo); exame de urina e
urocultura; amostra de urina para sodio, potassio, cloreto,
calcio e creatinina; ultrassonografia abdominal e renal;
creatinofosfoquinase se fraqueza intensa.



3. Volume

4. Potassio e
magnesio

5. Arritmia e
parada

6. Dor,
vOmitos e
febre

7.
Medicagao
de base

8. Destino e
alta

Se hipoperfusao, aliquotas de cristaloide isoténico de 10 a
20 mL/kg com reavaliacdo apds cada uma (PALS). Preferir
solucao salina a 0,9%, que repde sddio e cloreto. Evitar
fluidos hipoténicos e solucdes glicosadas sem potassio
como unica reposic¢ao.

Corrigir hipocalemia sintomatica ou com alteragao
eletrocardiografica por via endovenosa, com monitorizagao
continua, cloreto de potassio e respeito a concentracao e a
velocidade maximas do protocolo local; usar a via oral
guando houver tolerancia. Corrigir hipomagnesemia. Alvo
de cerca de 3,0 mmol/L, sem buscar normalizacdo
completa.

Hipocalemia grave pode causar taquiarritmias, inclusive
torsades de pointes. Na taquicardia polimadrfica com QT
longo, sulfato de magnésio (25 a 50 mg/kg; maximo de 2 g);
cardioversao se instavel; algoritmos de parada
cardiorrespiratoria do PALS.

Antieméticos com cautela: ondansetrona prolonga o QT e
exige correcao prévia de potassio e magnésio. Analgesia
com dipirona ou paracetamol. Evitar AINE adicional na
vigéncia de desidratacao, lesao renal ou sangramento
digestivo. Investigar apendicite, infeccao urinaria e
complicagao gastrica; colher culturas antes do antibidtico
quando houver suspeita de infeccao.

Suspender temporariamente o AINE de manutengao se
houver vomitos persistentes, desidratacao grave, lesao
renal ou suspeita de sangramento ou perfuracao. Evitar
diuréticos de alca e tiazidicos, laxantes e farmacos que
reduzam o potassio ou prolonguem o QT.

Internacao com monitorizacao se arritmia, potassio
persistentemente baixo, intolerancia oral, lesao renal ou
duvida diagnodstica; terapia intensiva se choque, arritmia
instavel ou fraqueza respiratoéria. Na alta: ajuste da
medicacao, plano escrito para dias de doenca, retorno com
nefrologia pediatrica e regulacao para o servico de
referéncia.



Fonte: elaborado pelos autores, com base em Konrad et al. (2021),
Topjian et al. (2020), AHA e AAP (2025), FDA (2012) e Medscape ([s.
d.b]). Nota: roteiro de apoio; doses e limiares devem seguir o

protocolo institucional.

3.5. Tratamento de Manutenc¢ao e Padrao-Ouro

O tratamento de manutencao é de suporte, individualizado e
continuo. O consenso europeu graduou as  principais
recomendacdes (Quadro 3). considerar AINE em pacientes
sintomaticos, sobretudo na primeira infancia; usar cloreto de
potassio quando houver suplementacao; nao buscar a normalizacao
completa da potassemia; otimizar o suporte nutricional; e considerar
deficiéncia de hormdnio do crescimento em criancas com baixo
crescimento apesar do controle otimizado. O consenso nao
recomenda o uso rotineiro de diuréticos poupadores de potassio
(Konrad et al., 2021). As doses descritas sao de indometacina de 1a 4
mg/kg/dia em 3 a 4 doses, ibuprofeno de 15 a 30 mg/kg/dia em 3
doses e celecoxibe de 2 a 10 mg/kg/dia em 2 doses (Konrad et al.,

2021), prescritas e ajustadas pelo nefropediatra.

A experiéncia brasileira acrescenta nuances. Na coorte de 20
pacientes do Instituto da Crianca da USP, acompanhados por cerca
de 10 anos, o protocolo incluiu potassio, sédio, espironolactona e
AINE; a indometacina (cerca de 2,1 mg/kg/dia em 3 doses) elevou os
escores Z de estatura e peso, mMas se associou a sintomas
gastrointestinais; o celecoxibe, usado a partir de 2003 por ser
seletivo, manteve o ganho de estatura e peso, reduziu a
hiperfiltracao e teve menos alteracdes endoscopicas, e o enalapril foi
usado nos que desenvolveram proteinudria (Nascimento et al., 2014).

A espironolactona nesse protocolo contrasta com a posicao do



consenso europeu, o0 que reforca que o esquema deve ser
individualizado. Como a progressao da doenca renal € possivel,
recomenda-se monitorar a funcao glomerular, a proteinuria e a
presenca de nefrocalcinose (Walsh et al, 2018), e, no tipo 4,
acompanhar a audicao, com implante coclear como opc¢ao (NORD,

[s. d.]). A eficacia dos AINE € menor no tipo 4 (Zhu; LI; Bao, 2026).

Em sintese, o padrao-ouro tem duas dimensodes. No diagndstico, € a
confirmacao molecular. No tratamento, nao existe terapia curativa: o
padrao de cuidado € a combinacao individualizada de AINE, cloreto
de potassio, reposicao de sal e nutricdo adequada, com
acompanhamento multiprofissional por nefrologia pediatrica,
genética, nutricao e, quando indicado, endocrinologia e

otorrinolaringologia.

Quadro 3. Recomendacdes do consenso europeu para o tratamento

da sindrome de Bartter

Recomendacgao Grau Observacao

Considerar AINE em pacientes B Indometacina,

sintomaticos, sobretudo na primeira (moderada) ibuprofeno ou

infancia. celecoxibe.

Usar cloreto de potassio, se houver C Evitar outros sais

suplementacao de potassio. (moderada) de potassio.

Nao buscar a normalizacao completa D (fraca) Alvo razoavel de

do potassio plasmatico. cerca de 3,0
mmol/L.

Otimizar o suporte nutricional para o D (fraca) Inclui reposicao de

crescimento. sal.



Considerar deficiéncia de hormonio C (fraca) Avaliacao por

do crescimento se houver baixo endocrinologia
crescimento apesar do controle pediatrica.
otimo.

Nao recomendar uso rotineiro de — Uso
poupadores de potassio. individualizado,

como adjuvante.

Fonte: Konrad et al. (2021), adaptado pelos autores.

3.6. Tratamento no SUS e na Rede Privada

O SUS organiza o cuidado as doencas raras pela Politica Nacional de
Atencao Integral as Pessoas com Doencas Raras, que prevé atencao
especializada, aconselhamento genético e acesso a diagnostico em
servicos de referéncia (BRASIL, 2014). Nao foi localizado protocolo
clinico e diretriz terapéutica especifico para a sindrome de Bartter,
de modo que o cuidado depende da rede de nefrologia pediatrica e
da regulacao local. A coorte brasileira de variantes genéticas
(Vaisbich et al., 2023) indica que o diagndstico molecular é realizado

em centros de pesquisa e referéncia no pais.

No elenco de medicamentos, a Rename 2024 (Portaria GM/MS n°
6.324/2024) inclui, entre os itens relevantes, ibuprofeno,
espironolactona e cloreto de potassio injetavel a 10% (BRASIL, 2024).
O celecoxibe nao pertence ao elenco da Rename 2024 nem a lista
de medicamentos padronizados do Ministério da Saude (SANTA
CATARINA, [s. d.]), e a indometacina nao foi identificada entre os
itens consultados;, a formulacao oral pediatrica de cloreto de
potassio varia conforme as relacdes estaduais e municipais.
Recomenda-se ao clinico consultar a ferramenta Rename em Tempo

Real e a relagao municipal da sua regido. Na rede privada, ha maior



flexibilidade de acesso a painéis genéticos e ao exoma, a celecoxibe
e a formulacdes manipuladas, com custo direto para a familia, e o
acompanhamento depende de convénio ou pagamento particular.

O Quadro 4 compara os dois cenarios.

Quadro 4. Comparacao do cuidado a sindrome de Bartter no SUS e

Nna rede privada

Aspecto

Diagnostico

SUS

Gasometria, eletrodlitos,

Rede privada

Acesso amplo e rapido, com

laboratorial urina e imagem em custo direto ou cobertura
hospitais de referéncia; por convénio.
dosagens hormonais de
acesso variavel.

Teste Previsto na politica de Painéis de genes ou exoma

genético doencas raras, via servicos sob pagamento, com
de referéncia; sem rotina analise de variagdes de
especifica identificada para  numero de copias quando
Bartter; acesso solicitada; sem garantia de
heterogéneo. cobertura.

AINE Ibuprofeno na Rename Indometacina (comercial ou
2024; celecoxibe fora do manipulada) e celecoxibe.
elenco; indometacina nao
identificada.

Potassio e Cloreto de potassio Formulacdes orais

sal injetavel na Rename; comerciais ou manipuladas;
formulacao oral conforme a  suplementos.
relacao local; cloreto de
sodio.

Acompanha  Nefrologia pediatrica em Nefropediatra por convénio

mento hospitais de referéncia; ou particular; maior

acesso por regulacéo.

liberdade de agendamento.



Multiprofissi  Nutricao, psicologia e Equipe multiprofissional
onal servico social na rede; contratada pela familia.
audiologia se tipo 4.

Fonte: elaborado pelos autores, com base em Brasil (2014, 2024) e
Santa Catarina ([s. d.]). Nota: comparacao qualitativa; a

disponibilidade varia por municipio e deve ser verificada localmente.

3.7. Impacto na Vida do Paciente e a Questao da Cura

A sindrome de Bartter ndao tem cura etiolégica: a causa € uma
variante genética bialélica, e o tratamento visa controlar as
consequéncias metabdlicas, favorecer o crescimento e prevenir
complicacdes (Konrad et al, 2021). O transplante renal corrige o
defeito de transporte, pois o defeito reside no rim, e € uma opc¢ao na
doenca renal terminal ou em casos de episddios graves e
recorrentes de deplecdao, havendo relatos de nefrectomia e
transplante preventivos em formas mal controladas (MEDSCAPE, [s.
d.a]). Trata-se de procedimento reservado a situacdes selecionadas.
Estratégias de precisao, como chaperonas guimicas,
oligonucleotideos antisense e edicao génica, estdao em fase pré-

clinica, e nao ha terapia génica em uso clinico (Zhu; LI; Bao, 2026).

O prognostico depende do subtipo, da precocidade do diagndstico e
da adesao. O tratamento precoce corrige as alteracdes metabdlicas e
permite a retomada do crescimento (Lima; Silva, 2003; Nascimento
et al,, 2014), mas o seguimento de longo prazo mostra que a funcao
glomerular deve ser monitorada (Walsh et al., 2018). Em Bartter e
Gitelman, a doenca renal crénica nao é a regra (MSD MANUAL, [s.

d.]), embora ocorra em subgrupos.



O impacto cotidiano € amplo. A crianga convive com polidria e sede,
desejo por sal, fraqueza e caibras, risco de baixa estatura e multiplas
tomadas diarias de medicamentos, com potencial de irritagcao
gastrica. As crises de desidratacao e hipocalemia levam a
internacdes repetidas, auséncia escolar e restricao de atividades
fisicas. Para a sindrome de Gitelman, tubulopatia relacionada, houve
avaliacao formal de sintomas e de qualidade de vida relacionada a
saude (Cruz et al.,, 200]1); estudos equivalentes em criancas com
Bartter e em familias brasileiras sao necessarios. Para a familia,
somam-se o custo de deslocamentos até o servico de referéncia, o
desgaste de explicar a doenca a cada atendimento e, quando ha
mais de um filho afetado, a duplicacao da carga de cuidado, além da
necessidade de aconselhamento genético, pois o risco de
recorréncia em cada gestacao é de 25% na heranca autossémica

recessiva.

No plano da emergéncia, a recorréncia de atendimentos sugere
beneficio de um plano individualizado, que redna diagndstico e
subtipo, medicacdes em uso, valores basais de potassio, cloreto e
bicarbonato, cuidados com AINE (inclusive a atenuacao da febre),
fluidos preferenciais, precaucdes com farmacos que prolongam o QT
e contato do nefropediatra de referéncia. Esse cartao de emergéncia

€ uma proposta dos autores, ainda nao avaliada em estudo.

3.8. Limitagoes

Este estudo tem limitacdes. A revisao € narrativa, com selecao
intencional de fontes, o que a expde a vieses de selecao e de
publicacdo. A literatura € dominada por séries de casos e coortes
pequenas, e as recomendacdes do consenso europeu tém graus de

evidéncia moderados a fracos. O UpTloDate e documentos de



sociedades brasileiras nao foram incorporados, pelas razdes expostas
no Método. A disponibilidade de medicamentos e testes no SUS foi
inferida de fontes oficiais e secundarias e varia entre localidades. As
referéncias de dose de emergéncia provém de compéndios e
protocolos institucionais de outros sistemas de saude. O roteiro de

emergéncia € uma sintese dos autores e nao foi validado.

4. CONSIDERAGCOES FINAIS

A sindrome de Bartter € uma tubulopatia rara cujo reconhecimento
depende da suspeita diante de hipocalemia com alcalose
metabdlica hipoclorémica e pressao arterial normal ou baixa, e cuja
confirmacao de referéncia € o teste genético molecular, idealmente
com analise de variagcdes de numero de copias. Para o médico
emergencista, o paciente ja diagnosticado que se apresenta com
dor abdominal, vbmitos e febre exige estabilizacao hemodinamica e
eletrolitica, atencao ao eletrocardiograma e investigacao ativa de
infeccao, abdome agudo e complicacdes dos AINE, sem atribuir o

quadro automaticamente a doenca de base.

O tratamento de referéncia, baseado em AINE, cloreto de potassio,
reposicao de sal e nutricao, controla a doenca, mas nao a cura. O
transplante renal corrige o defeito tubular, mas é opcao seletiva, e as
terapias génicas sao pré-clinicas. O acesso a diagnostico molecular, a
medicamentos especificos e a acompanhamento nefropediatrico é
desigual entre o SUS e a rede privada, e o impacto na vida da crianca

e da familia é substancial.

Recomendam-se estudos sobre o perfil genético e clinico em
populacao brasileira, a validacao de planos individualizados de

emergéncia, a elaboracao de protocolo nacional para tubulopatias



raras e a investigacao da qualidade de vida de criancas com Bartter

e de seus cuidadores.

Quadro 5. Pontos-chave para o médico que atende a sindrome de

Bartter na emergéncia

Mensagens principais

Hipocalemia com alcalose hipoclorémica e pressao arterial normal ou
baixa sugere tubulopatia; confirme com cloreto urinario e teste genético.

Nao atribua dor abdominal, vémitos e febre apenas a doenca de base:
exclua infeccao, abdome agudo e complicacao do AINE; o AINE pode
atenuar a febre.

Monitorize o ECG, reponha volume com solugao salina isotdnica, corrija
potassio e magnésio e use antiemeéticos com cautela (ondansetrona
prolonga o QT).

Na doenca estabelecida, o alvo de potéassio é cerca de 3,0 mmol/L, sem
normalizacao completa; siga o protocolo da sua instituicdao para doses e
velocidades.

Nao ha cura medicamentosa; o seguimento com nefrologia pediatrica é
continuo, e um plano individualizado de emergéncia pode evitar condutas
inadequadas.

Fonte: elaborado pelos autores.
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