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Introducdo: A acidemia propiénica € um erro inato do metabolismo dos aminoécidos metionina,
treonina, isoleucina e valina. Esse tipo de acidemia organica é causada pela deficiéncia da
propionil CoA carboxilase, enzima mitocondrial dependente de biotina, que catalisa a conversao
de propionil CoA em metilmalonil CoA, resultando em acumulo sistémico de &cido propiobnico.
Pode se manifestar desde o periodo neonatal com sintomas neuroldgicos, gastrointestinais e
cardiomiopatias. O diagndstico e o tratamento precoces podem prevenir € minimizar estas
alteragOes, objetivando limitar a producéo de &cidos organicos e seus metabdlitos, atraveés de
restricdo proteica, suplementacdo com carnitina, biotina e manutencéo de aporte calérico e de
micronutrientes. Descrigdo do Caso: SCJ, sexo feminino, 8 meses, natural e residente do Rio de
Janeiro, apresentou quadro de sonoléncia e succdo débil desde o nascimento, evoluindo com
vomitos e internacdo hospitalar por sepse suspeita. Nesta internagdo teve diagnéstico de acidemia
propidnica. Foi iniciado tratamento com férmula de aminoécidos essenciais especifica para a
doenca, Biotina, L carnitina, aém de terapia de recuperacdo nutricional. Evolui com ganho
pondera frustro e lesBes cuténeas sugestivas de deficiéncia de aminoécidos. Aminogramas
sucessivos demonstraram deficiéncia de valina, treonina e metionina. O uso de modulos de
amino&cidos de cadeia ramificada e 0 aumento da oferta dos aminoacidos essenciais através de
formula de partida permitiu a involugdo das lesdes e uma adequacdo no ganho pondero-estatural.
Comentarios. O manegjo da doenca requer profissional qualificado e inclui desde a manutencédo
do adequado crescimento e desenvolvimento até a retirada da crise aguda descompensada,
sempre controlando a oferta e a qualidade da proteina oferecida.
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