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Resumo: INTRODUCAO: A deficiéncia da carbamoilfosfato sintetase 1 (CPS ) acarreta um risco
constante de elevacdo dos niveis séricos de ambnia, configurando uma urgéncia médica com
risco de dano neuroldgico irreversivel e ébito. O transplante hepético € uma medida terapéutica
disponivel e o tratamento de escolha diante de refratariedade ao tratamento clinico. Na literatura,
os trabalhas sobre a indicagdo do transplante tém evidéncia C/D e ela é feita a partir dos 3 meses
de vida e/ou 5K g, com beneficios comprovados. N&o hd, contudo, discussdes sobre desfechos em
casos mais precoces. OBJETIVO: Relatar caso de um paciente com deficiéncia de CPS |
admitido em urgéncia com hiperamonemia refrataria ao tratamento clinico e que foi submetido ao
transplante hepatico intervivos com 47 dias de vida, tdo logo o procedimento se fez possivel;
Discutir os beneficios do transplante intervivos precoce como alternativa terapéutica definitiva.
METODOLOGIA: Estudo de caso do paciente ECM, masculino, RN de 36 semanas e 5 dias,
28609 e 46cm ao nascer. Foi admitido na UTI neonatal em 01/09/2017, com 72h de vida, devido
a quadro de vomitos, taquipneia, succao débil, diurese diminuida e sonoléncia. Iniciado protocolo
de sepse neonatal. Ocorreu piora do quadro neurol6gico, sendo iniciada triagem para erros inatos
do metabolismo. A hiperamonemia (900umol/L) e os exames laboratoriais sugeriram deficiéncia
do ciclo da ureia. O diagnéstico de deficiéncia de CPS | foi feito a partir de estudo molecular
sendo instituido tratamento clinico otimizado, com melhora do quadro. Apos 9 dias, apresentou
nova deterioragdo neuroldgica e hiperamonemia, refratarios ao tratamento, que perduraram 15
dias. Foi referenciado a outro servico, sendo admitido na UTI com 33 dias de vida para realizacéo
de hemodidlise, com melhora clinica. Optou-se entdo por redlizar o transplante hepatico
intervivos como proposta curativa, sendo o tio o doador. No 47° dia de vida e pesando 2995g, 0
paciente foi transplantado. RESULTADOS: Paciente evoluiu bem desde o transplante, sem
complicagBes cirurgicas, e medidas séricas de ambnia permaneceram normais mesmo apds
ingtituicdo de dieta livre para a idade. CONCLUSAO: O transplante hepético é uma aternativa
para controle constante do risco de hiperamonemia em pacientes com deficiéncia da CPS |. A
indicacdo precoce (imediatamente apds estabilizacdo do paciente refratario) diminui o risco de
dano neuroldgico permanente e Obito. A possibilidade de um doador vivo permite uma
perspectiva melhor no que se refere ao tempo de espera do transplante.
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