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Trabalhos Cientificos

Tirosinemia Tipo 1: Série De Seis Casos Em Hospital Terciario
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"Relatar casos de criangas acometidas com Tirosinemia tipo 1, descrevendo aspectos
demogréaficos, idade de inicio dos sintomas e apresentacdo clinica, idade de diagnostico, métodos
diagndsticos, tratamentos e complicagdes.” Série de casos de cinco pacientes com diagnostico de
Tirosinemia tipo 1 que fazem seguimento em Ambulatério de Hepatologia Pediétrica de servico
terciario no periodo de Julho/2015 a Fevereiro/2024."A mediana de idade no encaminhamento
dos pacientes foi de 6 meses (variando de 15 dias de vida a 7 anos), com uma paciente
diagnosticada aos 7 anos e 4 meses e os demais com menos de 1 ano de vida. A mediana da idade
atual (Fevereiro/2024) é de 2,6 anos. Houve relato de consanguinidade em 3 casos. O diagndstico
foi baseado nas manifestacBes clinicas, exames laboratoriais e de imagem. Dos seis pacientes,
quatro apresentaram aumento do volume abdominal com hepatoesplenomegalia e anemia
hemolitica, destes um teve insuficiéncia hepatica na chegada no servico médico; um teve
alteracdo em teste do pezinho (TANDEM), realizado por antecedente familiar de morte de irméo
com 5 meses, e uma se apresentou com manifestagcdes neurolégicas e renais, e alteracdo hepética
a0 exame ultrassonogréfico. No diagndstico, cinco apresentaram valor de succinilacetona na
urina acima da referéncia e um nao realizou por instabilidade clinica, e todos tinham resultado de
afafetoproteina inicial muito aumentado (mediana de 77.268,variando de 282 a 260.670). Quatro
pacientes apresentaram coagulopatia (INR>2) ao diagnostico. Em 3 pacientes, foi realizada a
confirmagdo molecular. Atualmente, em relagdo ao tratamento, dois pacientes fazem uso de
NTBC (2-(2-nitro-4-trifluorometilbenzoil)-1,3-ciclohexanodiona) e/ou férmula especial isenta de
tirosina e fenilalanina, dois foram transplantados, um aguarda liberacdo da formula especial e
também avaliacdo para transplante hepatico, e um teve indicagdo de transplante hepatico, porém
evoluiu para 6bito. Nos quatro casos de indicacdo de transplante, 0s pacientes apresentavam
multiplos nédulos hepéticos e comprometimento renal (Sindrome de Fanconi), inclusive no
momento do diagndstico."Pacientes com Tirosinemia tipo 1 geramente tém manifestactes
clinicas precoces, mas o diagndstico pode ser tardio com manifestagbes menos tipicas. O
diagndstico precoce é fundamental para estabelecimento de tratamento adequado visando evitar
as complicacoes.
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