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Resumo: INTRODUCAO: As acidemias organicas sdo doencas metabdlicas de heranca autossdmica
recessiva devido a uma disfuncdo do catabolismo dos aminoacidos e suas manifestacbes clinicas
confundem-se com as da sepse neonatal. OBJETIVO: Descrever um caso clinico de acidemia
isovalérica (AlV) como diagnostico diferencial da sepse neonatal. RELATO DE CASO: Recém-
nascido (RN) de termo, adequado para a idade gestacional, sexo feminino, méae secundigesta com
1 parto anterior, 27 anos, pré-natal sem alteracdes, pais ndo consanguineos, parto normal, peso de
nascimento 29809 e Apgar 9/9. Alta da maternidade com 3 dias de vida em aeitamento materno
exclusivo sem outras intercorréncias. Deu entrada no Pronto Socorro com 5 dias de vida com
guadro de sonoléncia, hipoatividade, inapeténcia e succdo debil. Apds exames laboratoriais, feita
hipétese de sepse neonatal tardia, internada e iniciado tratamento. Apos 48 horas 0 RN
apresentou piora do nivel de consciéncia exalando através do suor odor de pés suados. Devido a
piora progressiva do quadro clinico apesar da antibioticoterapia foi investigado erro inato do
metabolismo sendo transferido paraa UTI neonatal. Nessa ocasido foi constatada hiperamonemia
e realizada a triagem neonatal ampliada com a espectrometria de massas (MS/MS) que revelou
expressivo aumento da isovalerilcarnitina (C5) e suas razbes, sugerindo a AlV, que foi
confirmada com a identificacdo de valores elevados do acido 3-hidroxi-isovalérico e de N-
isovalerilglicina na urina. Apesar do tratamento precoce com restri¢do protéica e reposicéo de L-
glicina e L-carnitina, houve piora clinica necessitando de intubacdo, drogas vasoativas e didlise
peritoneal. Evoluiu ao débito apds 12 dias de internagdo hospitalar por quadro de pancitopenia
devido a aplasia medular, complicac&o ja descrita nas acidemias organicas de inicio neonata e
com prognostico desfavoravel pela susceptibilidade a infeccdio. CONCLUSAO: O caso relatado é
um exemplo de manisfestacdo precoce da doenca, que, apesar do diagnéstico e terapéutica
imediatos ndo apresentou boa evolugdo com complicagdes hematol bgicas comuns nas acidemias
organicas, 0 que pode favorecer um quadro séptico grave mesmo com a terapéutica metabdlica
especifica. Ressalta-se a importancia da triagem neonatal ampliada com espectrometria de massas
para arapidaintroducéo do tratamento especifico natentativa de conter as comorbidades.
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