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INTRODUCAO: E uma doenca metabdlica rara causada por deficiéncia na clivagem
mitocondrial da glicina. A apresentagdo clinica neonatal € a mais comum, com sintomas como
hipotonia, convulsdes, mioclonias e apnéias. OBJETIVO: Descrever o caso de uma doencararae
de dificil diagnéstico. Justifica-se pela escassez de casos publicados em literatura nacional.
METODOS: Redizado relato de caso através de andlise retrospectiva de prontuério de recém-
nascido internado em Maternidade de referéncia. RESULTADOS: Recém-nascido, termo,
APGAR 7/8, masculino, antropometria adequada, gestacdo sem intercorréncias. Apos 24 horas de
vida comegou a apresentar hipotonia, hipoatividade e diminuicdo da succdo. Foi encaminhado
para UTI neonatal no 3° dia de vida devido agravamento do quadro. Nesse dia foi colhido teste
do pezinho ampliado (incluindo cromatografia de aminoécidos qualitativa) e realizado
ultrassonografia transfontanelar, cujos resultados foram normais. Na admissdo nesse hospital foi
identificado episddios de solugos que cederam apds uso de fenobarbital. No 6° dia de vida
apresentou apnéia central, sendo necessario inicio de ventilacdo mecanica. Hemograma, proteina
C reativa, hemocultura e exame de liquor sem alteracBes. Tomografia computadorizada de cranio
mostrou aumento do espaco subaracndide da fossa posterior, focos de hipodensidade
subcorticais. Com aproximadamente 30 dias de vida, foi realizado determinacéo quantitativa de
aminoécidos, cujo resultado no plasma mostrou Glicina + Treonina + arginina elevados (1581,8)
e no liquor 421,3. Devido suspeita diagnéstica de hiperglicinemia ndo cetética foi iniciado
tratamento com benzoato de sddio. A crianga evoluiu com melhora clinica permitindo extubacéo
nos dias seguintes e inicio de succdo ao seio. Recebeu alta hospitalar mamando, em uso da
mesma medicagdo, associada a carnitina e piridoxina. Atualmente, com 1 ano e 4 meses de idade
evolui com convulsdes e retardo do desenvolvimento neuropsicomotor apesar do tratamento.
CONCLUSAO: A doenca tem uma prevaléncia de 1:250.000 no mundo e possui apresentacoes
clinicas conhecidas como neonatal, infantil, de inicio tardio e transitéria. A maioria dos pacientes
evolui para 6bito ainda na fase neonatal. Os exames laboratoriais evidenciam elevacdo nos nivels
de glicina no plasma e no liquido cefalorraquidiano. O relato do caso mostra sobrevivéncia da
crianga além do periodo neonatal, ap6s inicio de tratamento com benzoato de sodio.
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