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Resumo: Introducdo Encefalopatias neonatais sdo emergéncias médicas com progndésticos diversos. A
abordagem e investigacdo precoce de quadros metabdlicos é fundamenta devido a alta
prevaléncia em recém-nascidos e necessidade de tratamento imediato. Descri¢cdo do Caso Trata-
se de caso clinico do paciente RN de A.A.O. Recém-nascido (RN) foi admitido na Unidade de
Terapia Intensiva de Neonatologia (UTIN) do Hospital Santa Casa de Belo Horizonte com 2 dias
de vida RN nascido a termo, de parto ces&reo sem intercorréncias e com medidas
antropométricas adequadas. Historia familiar de 2 irm&os com morte subita aos 2 dias de vida.
Com aproximadamente 36 horas de vida, RN evoluiu com taquipneia, geméncia e desconforto
respiratério. Com 50 horas de vida apresentou crise convulsiva, iniciado Fenobarbital e
Diazepam. RN entubado e transferido para UTIN. Durante a internagéo, o paciente evoluiu com
hipoglicemias persistentes e diversos distirbios hidroeletroliticos. Mantinha crises convulsivas
focais e tonico-clénicas generalizadas recorrentes, apesar do tratamento. Realizados exames
laboratoriais e identificada aménia sérica de 498 umol/L. Coletado painel genético, que
evidenciou homozigose do gene CPS1. Apods cuidados intensivos e diversas tentativas de
estabilizacgo, RN evoluiu para 6bito com 2 meses e 18 dias de vida Discussdo Encefalopatias,
convulsdes, ictericia, hipotonia, taguipneia, letargia ou vémitos sdo algumas das nuances de
apresentagdes neonatais de Erros Inatos de Metabolismo (EIM). Diante de um RN com
encefalopatia e hiperamonemia, como no caso clinico descrito, € imprescindivel que sgja
realizada abordagem emergencia por equipe especializada, devido altos indices de fatalidade. A
homozigose do gene CPS1 é a confirmagdo genética de disturbio no ciclo de ureia, responsavel
pelo quadro grave e fata do RN. Conclusdo Quadros de encefalopatias metabdlicas neonatais
devem ser precocemente suspeitados pelo pediatra e encaminhados para servico intensivo e
especializado, diante da alta morbimortalidade.
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