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Resumo: Resumo Objetivo(s) Descrever a experiéncia de dois centros de referéncia no tratamento da
tirosinemia hereditéria tipo 1 (TH1). Tirosinemia pode estar associada com doenca hepatica de
gravidade varidvel, disfuncdo rena tubular, retardo de crescimento, raguitismo e crises
neurolgicas. A morte em criangas ndo tratadas ocorre geramente antes dos 10 anos. Método
Estudo retrospectivo, de 32 pacientes, avaliando quadro clinico, laboratorial, complicagdes,
tratamento e evolugdo. Resultados Resultados: Avaiados 32 pacientes, género 19F:13M,
mediana da idade ao diagndstico de 12 m (1 a 43 m) e consanguinidade em 30%. Caracteristicas
clinicas. hepatomegalia (26pt), nédulos hepaticos (22pt), esplenomegalia (21pt), nefromegaia
(21pt), raquitismo (21pt), tubulopatia (18pt), hipoglicemia (6pt), crise neuroldgica (3pt) e
miocardiopatia hipertréfica (n=1). 25/32 (78%) foram submetidos a transplante hepatico (TH) e
7/32 (22%) foram tratados com nitisinona (NTBC) e formula com baixo teor de tirosina
Tratamento com NTBC: idade de inicio variou de 2 a 24m, tempo de tratamento de 3 a 84m. No
seguimento de 6 a 84m, houve normalizacdo das funcdes hepatica e rena além do raguitismo, em
todos. A mediana da idade dos pacientes submetidos a TH foi de 18m (7 a 67m). As indicactes
de TH foram cirrose em todos; sendo que 13 tinham suspeita de CHC, 4 tiveram PBE, e um caso
cada de coma e insuficiéncia hepética aguda. A mediana do escore PELD foi 7 (1-25). Doadores:
vivos relacionados 22 (88%) vivo ndo relacionado 1 (4%), e falecidos 2 (8%). Dos pacientes
transplantados, 15 (60%) apresentavam histologia de CHC. As principais complicacdes pés TH
foram: reeicdo (13pt), hepatite lobular (6pt), disfuncdo renal (6pt), hipertensdo (9pt), fistula
biliar(2pt), estenose biliar (5pt), infeccdo por EBV (7pt), infeccdo por CMV (7pt), perfuracéo
intestina (2pt), linfoma de Burkitt (1 pt), abscesso de cerebelo e mastéide (1pt), tuberculose
pulmonar (1pt) e abscesso hepético (1pt). A mediana do tempo de seguimento pos TH foi de 83
m (7-264 m). Dois pacientes faleceram, um por ndo funcionamento primario e outro por
sangramento intracraniano. Dos 23 pacientes vivos, 6 apresentam GGT elevada, 3 tem
tubulopatia renal, 1 tem faléncia renal e 1 paciente estd sem imunossupressdo desde 2003.
conclusdo(6es) Apesar do NBTC ser uma droga segura e eficaz para o tratamento de TH1, a
maioria dos nossos pacientes foi submetida a transplante hepatico, devido ao diagnéstico tardio, e
dificuldade de acesso ao medicamento.
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