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Resumo: INTODUGAO: A Hiperglicinemia ndo-cetética (HGNC) é um erro inato do metabolismo da
glicina, uma rara doenca autossdmica recessiva, que resulta no acimulo deste aminoacido nos
liquidos corporais. A apresentacdo clinica, apesar de cléssica no periodo neonatal, pode ser em
muitos casos um desafio ao diagnostico. OBJETIVO: Discutir, com base em um relato de caso, a
dificuldade em se chegar & conclusio do diagndstico de HGNC. METODOS: Relato de caso apds
andlise de exames clinicos e laboratoriais de paciente com HGNC e revisdo da literatura para
discussdo. RESULTADOS: Recém-nascido, filho de pais consanguineos, com irmdo de 11 anos
neuropata de etiologia indefinida, que evoluiu no 2° dia de vida com hipoatividade e dificuldade
de succéo, e no 8° dia de vida com solucos e convulsdo. Readlizado eletroencefalograma que
evidenciou padrdo surto-supressdo. Apresentava &cidos organicos e enzimas normais. Colhido
triagem neonatal ampliada, com resultado norma (apesar de glicina no limite superior).
Realizado com 1 més e 2 dias de vida ressonancia nuclear magnética (RNM) com espectroscopia
de prétons sugestiva de HGNC e, com 1 més e 5 dias de vida colhido dosagem da glicina no
plasma e no liquor, confirmando o diagnéstico posteriormente. Iniciado tratamento com
Benzoato de sodio e vigabatrina, com melhora do quadro clinico, tendo alta hospitalar sem
necessidade de gastrostomia ou sonda enteral para alimentagdo. CONCLUSAO: A forma cléssica
da HGNC ocorre no periodo neonatal, com hipoatividade, hipotonia, solucos, apnéia, dificuldade
de succdo e convulsdo, sendo muitas vezes dificil sua diferenciagdo de outros erros inatos do
metabolismo. Os métodos diagnosticos, as vezes de dificil acesso, podem dificultar a definicdo
do caso. Neste paciente, a redlizagdo da RNM com espectroscopia de prétons auxiliou no
diagnéstico, que apds pdde ser confirmado laboratoriamente. Sendo assim, é importante
considerar o uso da RNM como ferramenta no diagnéstico e investigacdo dos erros inatos do
metabolismo e, com isso, definir com maior rapidez tratamento e prognostico.
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