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Resumo: A Siallria é um distarbio metabolico muito raro, com menos de 10 pacientes descritos até o
momento. Apresenta caracteristicas clinicas que incluem graus variavels de atraso no
desenvolvimento, dismorfias faciais e hepatomegalia. Dificuldades de aprendizagem e
convulsdes podem ocorrer. Na sialUria, 0 acido sidico livre se acumula no citoplasma e grandes
guantidades de acido neuraminico sdo excretados na urina."Relatar caso raro de Sialuria'Relato
de caso " GB, feminino, seguida pelo servico de genética desde 6 meses por facies sindrémica,
gueixava de distensdo abdominal sendo detectado hepatomegalia, solicitado exames de funcéo
hepética que foram alterados. Aos 2 anos apresentou a primeira crise convulsiva. Nasceu de parto
normal atermo com 2115g/44cm. Pais ndo consanguineos. Encaminhada para nosso servigo com
3 anos de idade, com discreto retardo do desenvolvimento neuromotor. Exame fisico: peso
13,5kg (p10), estatura 89cm (pl0-50), fécies sindrémica (fronte abaulada, fenda palpebral
obligua para cima, nariz bulboso, raiz nasal curta, baixa implantacdo das orelhas, lingua
protrusa), frouxidéo ligamentar, hipotonia muscular, figado palpéavel: 5cm RCD, bago: 3cm RCE.
Exames laboratoriais; TGO 68 (<32U/L); TGP 137 (<31); GamaGT normal; Fosfatase alcalina
1224 (<645U/L); hilirrubinas normais, eletroforese de proteinas normal; lactato-aménia-
gasometria venosa normais; lipidograma sem alteracdo; sorologias negativas virus A/B/C, CMV,
EBV, HIV, toxoplasmose;, afal-AT sérica 91mg% (normal). US abdome: hepatomegalia.
Bidpsia hepética: discreta distor¢do arquitetural+infiltrado inflamatério linfocitario em tratos
portais. Intensa vacuolizacdo intranuclear, hepatécitos com citoplasma volumoso, dispostos em
mosaico; sem depdsitos de glicogénio. Na evolucdo foi notada perda auditiva e deficiéncia
intelectual leve. Utilizou vé&rias medicagcbes para controle das crises convulsivas. Como
permanecia sem diagnostico, em 2020 foi realizado genoma, que detectou variante
provavelmente patogénica no GNE C.881G>T; p (Arg294Leu) em heterozigose, fechando
diagndstico de Siauria. Solicitado dosagem de &acido sidico livre (urind) 294 mcmol/mmol de
creatinina (VR: 7-71). Atualmente com 18 anos, assintomética, dor abdominal esporédica e
constipacéo intestinal leve, altura percentil 5 (153cm), IMC percentil 50 (19,7). Evolui com leves
aumentos de transaminases, ndo ultrapassando 150U/L, com funcdo hepatica normal. "As
variantes patogénicas/provavelmente patogénicas, em heterozigose, no Gene GNE ja foram
descritas associadas ao fendtipo de SialUria no banco de dados OMIM (269921), com padréo de
heranca autossdomica dominante. Esta paciente permaneceu sem diagnéstico por mais de 15 anos,
com suposto diagndstico de glicogenose hepatica (pela morfologia dos hepatdcitos na bidpsia) e
o diagnéstico definitivo so foi firmado com arealizacdo do genoma.
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