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Objetivo(s) Relatar um caso de cirrose hepatica por Tirosinemiatipo 1 do tipo agudo com inicio
tardio. Método As informacdes foram obtidas por revisdo de prontudrio e entrevista com
familiares. Resultados Paciente com “teste do pezinho” do quinto dia de vida aterado para
tirosing, repetiu triagem neonatal aos 34 dias que ndo evidenciou alteracdo. Iniciou investigacao
de hepatomegalia aos 6 meses de vida com bidpsia hepatica realizada aos 11 meses, cujo laudo
descreveu cirrose hepética sem colestase, com glicogénio nos hepatécitos. Com 1 ano e 9 meses,
jd com atraso de desenvolvimento neuropsicomotor, realizou painel genético para testar erros
inatos do metabolismo, com laudo confirmatério para tirosinemia tipo 1. Ficou internada no
servico de referéncia para doencas metabdlicas, em terapia nutricional, aguardando liberacéo da
formula especifica livre de tirosina, e em seguida, foi encaminhada para transplante hepatico, ja
realizado com sucesso. conclusdo(des) A dosagem inicia de tirosina desta paciente deveria estar
em nivel limitrofe, provavelmente, por sua mutacdo génica ainda produzir enzimas, 0 que pode
ter postergado o aparecimento da hepatomegalia, comum de ocorrer no primeiro més de vida. O
tratamento imediato modifica a evolugdo da doenca hepatica, porém, com as limitagcbes do
Sistema Unico de Satide para disponibilizar medicages de alto custo, a paciente no recebeu a
formula alimentar livre de tirosina nem a nitisinona, um composto que bloqueia a via de
degradacéo da tirosina em etapas inicias. A combinagdo da triagem neonatal eficiente com
diagndstico precoce, o tratamento imediato com formula alimentar especifica, bem como a
administracdo da nitisinona, fazem parte da conducéo adequada dos pacientes portadores de
Tirosinemia tipo 1. Feito desta maneira, previne-se, em muitos casos, as complicacfes hepéticas
dessa grave doenca, inclusive, a necessidade de transplante hepético.
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