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Resumo: Introducdo: A acidemia glutérica tipo 1 (GA-1) é um distarbio neuro metabdlico raro do
metabolismo da lisinag, hidroxilisina e triptofano, enzimas presentes em alimentos como carnes e
mariscos. E causada por variagio genética em homozigose no gene GCDH, resultando em
deficiéncia na producdo da enzima glutaril-CoA desidrogenase (GCDH). A falta desta enzima,
leva a ndo metabolizacdo adequada dos aminoécidos e o consequente acimulo de &cido glutérico
e 3-hidroxiglutérico, que sdo neurotdxicos, gerando lesdes nos nucleos da base, e consequente
atraso motor."Descri¢do do caso: 1.G.S, primeira filha de casal jovem ndo consanguineo, sem
antecedentes pré, peri ou pos-natais relevantes. Desenvolvimento neuropsicomotor adequado até
0s 4 meses de vida. Aos cinco meses de vida, iniciou quadro gripal de coriza nasal inespecifica e
apos 5 dias inapeténcia, irritabilidade e distonia em tronco e membros. Trés dias apds, abriu
quadro de status convulsivo. Realizada tomografia computadorizada (TC) de cranio, que
demonstrou atrofia cortical difusa e aumento dos espacos liquoricos nas regides fronto-temporais.
Andlise sérica laboratoria inocente. Avaliada pela neurologia infantil, sendo observada
macrocrania e movimentos distonicos. Estudo do liquor revelou proteinorraquia (74,6 mg/dl),
amobnia sérica (normal — 31mmol/L). Ressonancia magnética (RM) de crénio apontou reducédo do
volume encefdlico, sobretudo fronto-temporal bilateral. Realizado painel genético para doencas
metabdlicas trataveis da infancia, que demonstrou variante em homozigose no gene GCDH,
diagnosticando-se GA-1."""Discussdo: A GA-1 é uma importante desordem dos &cidos
organicos. Parte dos individuos portadores nascem saudaveis e 0 quadro costuma iniciar entre 3
meses e 3 anos de vida. Em situagBes catabdlicas, como infecgdo, febre, vomitos e jgum
prolongado, surgem as crises encefaopéticas. O curso é inespecifico e os pacientes podem ter
hipotonia, distonia, convulsdes, inapeténcia, irritabilidade e macrocefaia. O paciente do caso
apresentava clinica compativel com a literatura, e a suspeita clinica aconteceu apos realizagdo da
TC de cranio, somado ao laboratério e liquor sem sinais infecciosos. Na neuroimagem as
principais alteragdes sdo atrofia fronto-temporal bilateral, e lesdes bilaterais no estriado (nucleos
caudados e putémen). Para confirmagdo, podem ser dosados &cidos organicos na urina ou andlise
genética. O diagnostico costuma ser realizado tardiamente, levando a sequelas no sistema
nervoso central (SNC). Se realizado previamente, h4 melhora da resposta ao tratamento e da
clinica dos pacientes. Conclusio: E essencial o conhecimento por parte do pediatra acerca do
quadro clinico da GA-1, visto que apresenta uma ampla variabilidade fenotipica desde inicio
agudo, com manifestacbes encefalite-simile, a insidioso com atraso motor, movimentos
involuntarios e crises convulsivas. Quando ndo diagnosticada e tratada a tempo, a GA-1 € uma
das principais doengas que mimetizam paralisia cerebral.
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