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INTRODUCAOQO: A insuficiéncia hepatica aguda neonatal € uma doenca rara e distinta da
insuficiéncia hepética aguda observada em criangas mais velhas e adultos. Uma das causas € o
erro inato do metabolismo da tirosina. A tirosinemia tipo 1 € um erro inato do metabolismo da
tirosina com caracteristicas que incluem disfungcdo hepética, cirrose e carcinoma hepatocelular,
gue pode ser fatal se ndo for tratada prontamente. DESCRICAO DO CASO: Paciente de 2 meses,
sexo masculino, primeiro filho de pais consanguineos, nascido de cesariana, nascido a termo sem
intercorréncias. Iniciou no 19° dia de vida com dor e distensdo abdominal, seguidas de febre. Ele
foi admitido em uma emergéncia com diagnostico de sepse. Ele foi estabilizado, iniciou
antibioticoterapia e foi transferido para a UTI. Os exames inicials mostraram hipoglicemia,
aumento do INR (11,6) e cultura do liquido cefalorraguidiano positiva para E. coli. Devido a
insuficiéncia hepatica neonatal, GAOS e GALT, o perfil de ferro foi coletado e o resultado foi
normal. A afafetoproteina veio 260,720 ng/ml e a cromatografia de aminoacidos teve aumento
da tirosina. Um painel genético para erros inatos do metabolismo foi feito e identificou uma
variante patogénica para tirosinemia tipo 1 (gene FAH em homozigose, variante c.61G>T -
ENST00000261755). Essa variante genética ndo foi descrita na literatura em pacientes com
tirosinemia tipo 1. A paciente evoluiu com melhora clinica e laboratorial apoés terapia dietética
com formula isenta de fenildanina e tirosing, e com administracdo didria de nitisinona
0,9mg/kg/dia. Recebeu alta hospitalar e segue em acompanhamento ambulatorial com boa
evolucdo clinica. DISCUSSAO E CONCLUSAQ: A investigagdo minuciosa sobre a etiologia da
insuficiéncia hepética neonatal € uma forma que influencia a avaliag@o diagnostica e tratamento
desta rara condicdo. Este relato de caso apresenta uma rara variante genética da tirosinemia tipo
1, ainda ndo descrita na literatura, até o momento.
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