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Resumo: IntroduA8A£o: acidemia isovalA©rica tem heranASa autossA'mica recessiva, decorre da
deficiAancia da isovaleril CoA desidrogenase. Existem dois fenAstipos principais. um inicia no
perA-odo neonatal como episA3dio agudo de acidose metabAslica fulminante, o outro, mais
tardiamente, de forma intermitente, associada com retardo do desenvolvimento, com ou sem
episAsdios de acidose recorrente durante perA-odos de estresse. DescriA8A£0 do caso: iniciou
seguimento com 5 anos, com crises de nAjuseas e VA mitos a partir dos 3 anos, com intervalo de
3 a4 meses, duraA8A£o de 8 dias, necessitando de internaA8A£0 e medicaA8A£0 endovenosa.
Antecedentes pessoais: no SA©timo dia de vida apresentou sonolAdncia, mamando pouco, teve
crise convulsiva ficando em &€oscomaé€s por 3 dias. Com 15 dias de vida apresentou abalos em
membro superior direto, diagnosticado hipocalcemia, melhorando apA3s tratamento da causa.
Apresentava atraso em relaA8A£o aos outros alunos da turma. Pai e mA£e primos de primeiro
grau, mA£e apresenta hipotireoidismo. Exames laboratoriais: glicemia 117; lactato 2,6; amA nia
117,0; sem acidose metabA3lica Triagem neonatal ampliada: aumento significativo de
isovalerilcarnitina. Espectrometria de massa na urina sugestiva de descompensaA8A£o
metabA3lica por acidemia isovalA©rica. Iniciado dieta com restriASA£0 protA®©ica, fA3rmula
livre de leucina e administraA8A£o de L-carnitina. Com 13 anos de idade apresentou hemorragia
digestiva alta. Endoscopia digestiva: varizes esofAjgicas de mA®©dio calibre e gastropatia
hipertensiva. USG de abdome: sinais de hepatopatia crA'nica, hepatoesplenomegalia e
colelitA-ase. Apresentava: TGO 74; TGP 122; GGT 196; FA 532; Albumina 4,08. Descartado
possibilidades de hepatites virais, DoenA8a de Wilson, DeficiA®ncia de A1AT, Hepatite
autoimune. Realizou colecistectomia videolaparoscA3pica com biA3psia hepAijtica (arquitetura
geral distorcida, septos fibrosos espessados, ductos biliares proliferados, sugestivo de fibrose
hepA jtica congAdnita). Apresentou alguns episA3dios de HDA, Adtimo hAj um ano. Atuamente
com 16 anos, mantendo tratamento com ligadura/esclerose de varizes. ConclusA£o: nA£0o existe
relato de hepatopatia associado A acidemia isovalA©rica. Relatamos aqui 0 primeiro caso de
associaA8A£0 com Fibrose hepAjtica
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