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INTRODUCAO: A Siduria € um erro inato do metabolismo autossdmico dominante raro
caracterizado por superproducdo constitutiva, acimulo citoplasmatico e excrecdo urinéria de
acido sidlico livre. Trata-se de falha de inibicdo por feedback da enzima limitante de velocidade
na via de sintese do acido sidico, UDP-N-acetilglucosamina-2-epi merase/N-acetilmanosamina-
guinase (GNE/MNK). RELATO DE CASO: paciente de 15 anos, feminino, iniciou
acompanhamento especializado devido a dismorfias, hepatomegalia e ateracbes de enzimas
hepaticas aos dois anos. Evoluiu ho mesmo periodo com crises convulsivas. Nascida a termo,
necessitou de fototerapia por curto periodo. Apresentou atraso dos marcos de desenvolvimento
neuropsicomotor e constatado hipoacusia desde a infancia, além de deficiéncia intelectual.
Familiares parentais higidos, sem consanguinidade. Ultrassonografia revelou figado de
dimensdes aumentadas e biopsia hepética evidenciou fibrose periportal com formag&o de septos,
discreto infiltrado inflamatério linfocitario, intensa vacuolizagcdo e hepatécitos com citoplasma
volumoso disposto em forma de mosaico. A avaiacdo do genoma identificou variante
provavelmente patogénica no gene GNE em heterozigose, relacionado com quadro de Sialuria,
além de variantes de significado incerto no gene GJB3 e no gene MY O7A, ambos relacionados
com quadro de surdez. Atualmente em seguimento ambulatorial, com perda auditiva mista
bilateral, transtorno de aprendizagem, estatura no p5 e mantendo padréo de alteracdes
laboratoriais transitérias em enzimas hepéticas, aém de uso de medicacbes anticonvulsivantes
com controle do quadro. DISCUSSAOQ: Os casos descritos de Sialuria na literatura mostram
caracteristicas clinicas bastante homogéneas que incluem facies plana e discretamente grosseira,
ictericia neonatal prolongada, hepatomegalia, anemia microcitica, infecgdes frequentes do trato
respiratorio superior e gastroenterite, déficit de crescimento, atraso no desenvolvimento,
hipotonia, convulsdes e idade 6ssea atrasada. CONCLUSAO: A prevaéncia da Sialuria é
provavel mente subestimada e € importante identificar e caracterizar pacientes com esse distlrbio
em um esforco para melhor defini-lo, pois pode representar alto risco para colangiocarcinoma na
idade adulta.
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