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Resumo: Introducdo: Recém nascidos com erros inatos de metabolismo (EIM) normalmente néo
apresentam alteracdes clinicas ao nascimento, sendo que os sinais surgem dentro de horas a dias
de vida. Portanto, diante de manifestagBes inespecificas, € importante suspeitar de EMI em
neonatos enfermos, para iniciar o correto tratamento o mais precocemente possivel para evitar
sequelas. Objetivo: Relatar um caso de EIM suspeito a0 nascimento, e seus diagndsticos
diferenciais. Métodos: Realizado revisdo de literatura e relato de caso baseado em exame fisico e
prontué&rio da crianga apos assinatura do termo de consentimento livre e esclarecido pela mée.
Resultados — Relato do caso: Recém-nascido a termo, masculino, nascido de parto vaginal, apgar
8/9, peso de nascimento 2820 gramas, adequado para a idade gestacional. Liberado inicialmente
para aojamento conjunto, porém com 10 horas de vida apresentou hipotermia, hipoglicemia
severa e desconforto respiratério grave. Transferido para unidade de tratamento intensivo
neonatal. Aventada iniciamente hipGtese diagnéstica de sepse precoce, e iniciada
antibioticoterapia empirica de largo espectro. Exames laboratoriais demonstraram acidose
metabdlica grave com anion gap aumentado e hiperlactemia, dém de hemograma normal.
Pensado entdo em EIM como diagnéstico diferencial. Optado pelo inicio de tratamento empirico
com co-fatores até resultado de investigacdo laboratorial. Evoluiu com melhora clinica e
laboratorial apds inicio da terapia. Resultado de exames: perfil TANDEM normal, cromatografia
de aminoéacidos sérica: &cido aspéartico diminuido, glutamina aumentada, alanina aumentada.
PKU-Master: feniladanina 3,6 (VR: até 2,9). Acidos organicos na urina normal. Mantido
tratamento com carnitina, riboflavina e tiamina, e aleitamento materno exclusivo. Mantendo bom
ganho ponderal, desenvolvimento neuropsicomotor normal para a idade até 0 momento. Ainda
em investigacdo clinica em servico de referéncia com hipotese diagnostica de deficiéncia de
piruvato desidrogenase. Concluséo: Por ter consequéncias tardias importantes e se apresentar
muitas vezes de maneira assintomatica no periodo neonatal o diagnostico de EIM deve ser
pensado em recém-nascidos com manifestacBes clinicas inespecificas nos primeiros dias de vida
A investigacdo laboratorial € complexa e deve ser feita a longo prazo para correto diagnostico e
tratamento. O diagndstico precoce dos EIM leva a medidas terapéuticas iniciais, que, quando
implantadas a tempo, melhoram o prognostico destes recém-nascidos.
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