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Resumo: RN de M S Melo. Mage, 32 anos, previamente higida secundigesta, parto anterior cesareo ha 9
anos (peso do RN=2995g). Gestacdo atual de 39 6/7sem(PIG), pré nata sem
intercorréncias.Sorologias maternas 10 e 3o trimestres ndo reagentes para: sifilis, HIV, Hepatite
B e toxoplamose. Pai, 30 anos, O+, motorista, previamente higido.Pais consanguineos (primos de
2 grau).RN a termo, 39s 6/7, sexo masculino, parto cesdreo por oligopamnio e cesarea
prévia Apgar 8/9/9, PN 23559 / PC 34,5 cm / Comp: 47,5 cm / PT 27 cm / PA 28 cm.Evoluiu
com desconforto respiratorio precoce, leve a moderado. Acoplado em CPAP nasal com 7 horas
de vida. Com 9 horas de vida foi colhida gasometria (pH 7 / pO2 124 / pCO2 9/ BE - 27 / Sat 98
/ Cai 1,47 | BIC 2), tal exame foi considerado incompativel com a clinica do paciente e solicitado
novo exame, cujo resultado foi: pH 6,99 / pCO2 29/ BIC 2/ BE - 27 / pO2 127 /| Ca 1,44/
lactato 178,9/ glicemia 89.Rx de térax normal. Hemograma normal. Realizadas varias correcdes
de bicarbonato, porém pouco impacto na elevacdo do pH e do bicarbonato sanguineo. Feita
hipétese de erro inato do metabolismo, coletados exames de perfil hepético e triagem neonatal
com o teste SUPER para descartar acidemias organicas e defeito da beta oxidacdo de acidos
graxos, que foram descartadas, ficando a hipétese de hiperlactatemia congénita.Paciente
necessitou receber reposicdo de bicarbonato(63mEQg/kg/d) e citrato de calcio(22mEg/kg/d em
grandes quantidades, durante todo o periodo de internagéo. Evoluiu para ébito com 32 dias de
vida decorrente de choque séptico. Realizada necropsia que mostrou alteracBes que podem ser
sugestivas da doenca metabdlica em questdo: imaturidade polivisceral. Hepatomegalia com
sindrome colestatica com degeneracdo microvacuolar.Microvaciolos em miocardio e
cardiomegalia com dilatac8o das camaras direitas em coracdo com situs solidos e ducto arterioso
persistente.O andtomo patologico de placenta mostrou: imaturidade de desenvolvimento da
arvorehipoplasia de vilos secundérios e terciarios com exuberante necrose fibrindide de troncos
vilosos. Degeneracdo microvacuolar das células do @mnio (com oligodmnio,clinicamente).
Degeneracdo vacuolar do trofroblasto intermedid&rio de coérion frondoso. Aconselhamento
genético € essencia e os exames realizados podem gjudar.
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