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INTRODUCAO Aciddria 3-hidroxi-3-metilglutérica devida & deficiéncia da 3-hidroxi-3-metil-
glutaril-coenzima-A liase (HL) € um distirbio no metabolismo da leucina e manifesta-se
tipicamente no periodo neonatal, com encefalopatia, convulsdes, hipoglicemia e acidose
metabolica. Podendo ocorrer ainda elevacdo da aménia e das enzimas hepéticas.
Aproximadamente 20% dos pacientes evoluem para o 6bito. RELATO DO CASO LSN, 2 anos,
episodios de hipoglicemia desde o nascimento. Evoluiu com diversas internacdes por infeccoes
associadas a hipoglicemia e crises convulsivas. Aos sete meses iniciou investigacgdo.
Apresentando aumento de transaminases, sem hepatomegalia, exames de imagem mostrando
esteatose hepética e litiase biliar. Realizada pesquisa de &cidos organicos na urina. DISCUSSAO
A deficiéncia de HL é caracterizada por episodios recorrentes de descompensacdo metabdlica.
Apresenta-se no primeiro ano de vida na maioria dos casos, 60-70% dos pacientes apresentam 0s
sintomas entre 0 3° e 0 11° més de vida e 30% no periodo neonatal. As crises sdo caracterizadas
por hipoglicemia, letargia, vémitos, convulsdes e até mesmo coma. O déficit em se produzir
corpos cetonicos, que habitualmente sdo utilizados nas situagbes de jejum, pode explicar a
hipoglicemia encontrada. O diagnéstico é feito através da clinica somado a andlise dos écidos
organicos urinarios com perfil de Acil carnitinas. A confirmacéo do diagndstico requer um ensaio
direto da atividade da enzima em leucdcitos, fibroblastos da pele, ou figado. CONCLUSAO O
guadro clinico, a bidpsia hepatica com esteatose, associados a pesquisa de acidos organicos
urindrios confirmam diagnéstico de acidiria 3-hidroxi 3-metilglutérica.Paciente em uso de L-
carnitina, maltodextrina e dieta hipoproteica, apresenta melhora dos exames laboratoriais,
reducdo dos episodios de hipoglicemia e das internacGes hospitalares. A investigacdo de erros
inatos do metabolismo em pacientes com quadro neonatal de descompensacéo metabdlica €
imprescindivel, pois o diagndstico precoce e o tratamento adequado reduzem o risco de
complicagdes e sequel as causadas pel 0s mesmos.
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