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Resumo: Objetivo(s) Relatar um caso de diagnéstico tardio de tirosinemia em pré-escolar com
leishmaniose e nodulos hepaticos a0 exame de ultrassonografia, posteriormente confirmado
hepatocarcinoma. Método Dados coletados durante o internamento da paciente entre Novembro e
Dezembro/2016 e através de revisdo de prontuério. Termo de consentimento livre e esclarecido
assinado. Resultados A.R.A.S, 6 anos, feminino, procedente de PetrolinaPE, pais néo-
consanguineos, apresentava aumento do volume abdominal ha 3 meses da admissdo, perda de
peso, febre, epistaxe e hepatoesplenomegalia. Exames laboratoriais mostraram pancitopenia,
aumento de transaminases, das enzimas canaiculares e alteracdo de coagulograma. Devido a
epidemiologia e quadro clinico sugestivo de leishmaniose visceral, foi realizada investigagdo com
mielograma que confirmou a doenga. Tratada com Glucantime por 30 dias. Apesar de tratamento,
persistia com hepatoesplenomegalia e pancitopenia. Afastadas etiologias infecciosas,
imunodeficiéncias e doencas de deposito. Ultrassonografia de abdébmen mostrava figado com
sinais de hepatopatia cronica, nddul os hepéticos e aumento de volume renal e esplénico. Realizou
ressonancia magnética com contraste que mostrou varios nédulos hepaticos sugestivos de
hepatocarcinoma. Dosagem de alfafetoproteina >2000. Devido aos achados, prosseguiu-se
investigacdo para erros inatos do metabolismo: evidenciado aumento dos niveis de tirosina (417
micromol/L) e de succinilacetona na urina (49umol/L), confirmando tirosinemia tipo |. Exames
complementares para estadiamento mostraram doenga restrita ao figado. Paciente foi submetida a
transplante hepético intervivo sete meses apos 0 diagndstico. Anatomopatologico do explante
confirmou diversas lesbes compativeis com hepatocarcinoma multifocal (a maior medindo 5 cm,
localizada nos segmentos 1V e VIl do figado), a maioria moderadamente diferenciada, além de
multiplos nddulos displésicos de alto e baixo grau. Paciente esta em acompanhamento,
clinicamente bem e com niveis de alfafetoproteina normais. concluséo(Ges) A tirosinemia é uma
doenca rara caracterizada pela deficiéncia da enzima flumarilacetoacetato hidrolase, gerando
acumulo de flumarilacetoacetato, principalmente nos hepatécitos, com consequente faléncia
hepética e predisposicdo ao desenvolvimento de hepatocarcinoma. Deve fazer parte do
diagndstico diferencial de criancas com nddulos hepaticos e nivel de afafetoproteina elevado. O
transplante hepético é curativo da doenca.
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