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Resumo: Introducdo: Os erros inatos do metabolismo (EIM) sdo um grupo de distirbios genéticos
relacionados com deficiéncia de vias metabdlicas, envolvendo enzimas, sintese, degradacdo ou
transportadores do metabolismo celular. Esses distUrbios variados podem se apresentar nos
primeiros dias de vida ou apds. Nos EIM, existem mutagGes genéticas com impacto clinico
indeterminado. <br>Objetivos. Recém-nascido de 3 dias, sexo masculino, filho de pais néo
consanguineos com dois filhos higidos. Nasceu de 38 semanas, pesando 2920 gramas e com 45
cm de comprimento, pré-natal sem intercorréncias. Nas primeiras 12 horas de vida apresentou
gemeéncia, mantendo-se hipoativo, sonolento e desidratado, em ar ambiente. Internou por choque
refratério e para investigacdo de suspeita de coartacdo de aorta, que foi descartada. Na chegada e
nos primeiros dias, apresentou acidose metabolica grave refratéria, com hiperlactatemia,
bicarbonato baixo e insuficiéncia renal aguda, sendo colocado em didlise peritoneal. Devido a
hipétese de EIM, foi realizado um teste genético 3 dias depois. No dia seguinte, evoluiu com
pneumoperitdnio, foi para enterectomia por necrose e perfuracdo do delgado. Desde a chegada
em ventilacdo mecéanica, com antibioticoterapia, nada por via oral e iniciada nutricdo parenteral.
Apresentou melhora lenta da acidose, mantendo lactato alto. Cinco dias depois, apresentou novo
pneumoperitdnio e foi para laparotomia exploradora, identificada grande érea de enterocolite
necrotizante com inviabilidade de todas as alcas intestinais. Diante da irreversibilidade,
conversado com a familia e instituidos cuidados de fim de vida, evoluindo para extubacdo
paliativa e O6bito. No teste genético, foram detectadas variantes de significado clinico
indeterminado nos genes ARSB/PCCB, associadas em sequéncia a mucopolissacaridose tipo VI e
acidemia propibnica. <br>Metodologia: <br>Resultados: <br>Conclusdo: A mucopolissacaridose
tipo 1V, heranga autossdmica recessiva, decorre de mutagbes no gene ARSB, causando
deficiéncia da enzima arilsulfatase B e resultando em acimulo nos lisossomos. A clinica inclui
ateracOes esqueléticas, articulares, faciais, respiratérias e cardiacas e, sem tratamento, apneia
obstrutiva do sono e hipertensdo pulmonar. O uso de Galsufase reduz a excregdo urindria de
GAG, melhorando a fungédo e a sobrevida. A acidemia propidnica neonatal apresenta diminuicéo
da avidez e encefaopatia progressiva. Pode incluir acidose metabdlica com anion gap, acidose
|&tica, cetondria e hipoglicemia. E originada por mutagdes no gene PCCB, resultando na
deficiéncia da enzima propionil CoA carboxilase e tratada com manejo de fatores precipitantes se
descompensada. O acompanhamento multidisciplinar € fundamental no mango dos EIMS,
visando o controle dos sintomas e prevencdo de complicagdes. O aconselhamento genético €
essencial para o entendimento da familia e plangamento de gestacdes. Embora com filhos
higidos, as doencas metabdlicas devem ser consideradas como hipoteses diagnésticas e
precocemente abordadas.
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