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Resumo: Introducdo: A encefalopatia hiperamonémica € uma complicac@o neuroldgica grave associada ao
uso de écido vaproico, especiadmente em pacientes com predisposicdo genética subjacente .A
Sindrome de Dravet, frequentemente causada por mutacbes no gene SCN1A, pode ter sua
apresentacdo inicial atipica ou ser desmascarada por fatores desencadeantes.<br>Objetivos:
Paciente do sexo masculino, 4 anos, com historico de atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor e diagndstico de Transtorno do Espectro Autista (TEA). Apresentava crises
convulsivas recorrentes e de dificil controle desde os 2 meses de idade, em uso continuo de écido
valproico, com gjuste recente da dose medicamentosa.Trés dias ap0s 0 regjuste, evoluiu com
rebaixamento do nivel de consciéncia e hiperamonemia significativa (198 pg/dL). Foi levantada a
hip6tese de intoxicagdo medicamentosa e possivel Sindrome de Dravet, aém da exclusdo de
infeccdo do Sistema Nervoso Central (SNC).Diante da piora clinica, o paciente foi transferido
para a Unidade de Terapia Intensiva (UTI) ap6s dois dias de internacdo, necessitando de
intubacdo orotraqueal e ventilagdo mecanica. Introduzido o anticonvulsivante topiramato. O
paciente apresentou melhora clinica significativa ap6s a suspensdo do acido valproico e a
introducdo do novo anticonvulsivante, reforcando o diagndstico de encefaopatia
hiperamonémica induzida por acido valproico.Redlizado exoma genético, que identificou
mutacdo em heterozigose no gene SCN1A, confirmando o diagndstico de Sindrome de
Dravet.<br>Metodologia: <br>Resultados: A encefalopatia hiperamonémica induzida pelo acido
valproico, exacerbada pelo guste da dose, foi 0 evento que levou a investigacdo etiologica mais
aprofundada neste paciente com histérico de crises de dificil controle e TEA. A identificacdo da
mutacdo no SCN1A confirmou a Sindrome de Dravet, uma condicdo que pode ter sua
apresentacdo iniciadl mascarada ou confundida com outras encefalopatias epilépticas,
especialmente em pacientes com comorbidades do neurodesenvolvimento. A melhora clinica
apos a suspensdo do valproato e introducdo de outra medicagdo anticonvulsivante reforca a
hipétese de encefaopatia hiperamonémica como fator precipitante da descompensacéo
neuroldgica. A associacdo de TEA e Sindrome de Dravet, embora possivel, exige uma avaliacdo
cuidadosa do quadro clinico e genético.<br>Conclusdo: Conclusdo: Este caso ilustra a
importancia da investigacéo etiol 6gica em pacientes com crises de dificil controle e alteractes do
nivel de consciéncia, especidmente na presenca de hiperamonemia e histérico de uso de
valproato. A identificagdo da mutacdo SCNI1A, desmascarada pela encefaopatia
hiperamonémica, permitiu o diagnéstico preciso de Sindrome de Dravet e 0 manegjo terapéutico
adequado, resultando em melhora clinica. A coexisténcia de TEA ressata a complexidade do
diagnostico e manegjo em pacientes com multiplas condi¢des do neurodesenvol vimento.
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