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Resumo: [INTRODUCAOQ] - A deficiéncia de carbamoil fosfato sintetase 1 (CPS1) é um erro raro e
congénito do metabolismo gque gera acimulo de aménia e demais metabdlitos no organismo do
recém-nascido (RN), com potencial neurotdxico. 1sso evidencia a importancia do diagnéstico
precoce e aconselhamento genético dos pais. [OBJETIVOS] - RN primogénito de pais jovens ndo
consanguineos, sem antecedentes relevantes na historia familiar e gestacional. Parto eutécico, a
termo, sem intercorréncias, sem alteracdes nas medidas antropométricas, em aleitamento materno
exclusivo. No final do primeiro dia de vida apresentou hipoatividade, succdo débil e geméncia.
No segundo dia de vida desenvolveu crises convulsivas focais e depressdo respiratéria. Durante
internacdo evoluiu com convulsdes de dificil controle, acidose metabdlica e choque refratario.
Exames realizados: Ecocardiograma - normal, forame oval pérvio, Eletroencefalograma — estado
de mal convulsivo, Liquor - proteina elevada, bacterioscopia e culturas negativas, Hemocultura
negativa, Eletrdlitos normais, Aménia sérica elevada (4.851956,mol/L), Perfil TANDEM -
aumento de alanina e diminui¢do de citrulina e analise genética positiva para deficiéncia de
CPS1. ldentificadas variantes classificadas como patogénicas, caracterizando a Doenca da
Deficiéncia da CPS1, tratando-se de uma condicdo geneticamente determinada, de heranca
autossomica recessva e com risco de recorréncia de 25%. [METODOOLOGIA] -
[RESULTADOS] - Relato de caso. [CONCLUSAQ] - A deficiéncia de CPS1 provoca
hiperamonemia, que causa neurotoxicidade com dano cerebral grave se ndo tratada
precocemente. Neste caso, 0 RN apresentou evolucdo rgpida e grave, com comprometimento
neuroldgico, insuficiéncia cardiaca e rena aguda, e choque refratério. O tratamento envolve
restricdo proteica, administracéo de cofatores do ciclo da ureia, farmacos depuradores de ambnia,
depuragdo extra-renal de metabdlitos e, em alguns casos, transplante hepético. No entanto, € uma
condicdo clinica complexa, a ferramenta diagnostica definitiva ndo € amplamente disponivel nas
redes e o tratamento nem sempre € eficaz. O prognéstico depende da gravidade, sendo
desfavoravel na doenca neonatal precoce, podendo ser fatal. Portanto, a equipe médica deve estar
capacitada para identificar a doenca como um possivel diagnéstico diferencial diante de clinica
de choque refratério no periodo neonatal, a fim de instituir medidas gerais e tratamento precoce.
Além disso, a identificacdo de uma condicdo geneticamente determinada € essencial para
aconsel hamento genético dos pais e evitar um desfecho fatal no decorrer de uma gestacao futura.
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