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Resumo: Introducéo: A deficiéncia isolada de sulfito oxidase (I1SOD) € um erro inato do metabolismo de
heranca autossdmica recessiva, decorrente de variantes patogénicas bialélicas no gene SUOX. A
deficiéncia na atividade da enzima sulfito oxidase interrompe a via terminal de degradacéo de
aminoacidos sulfurados, impedindo a conversdo de sulfito a sulfato. O acumulo de sulfito e
metabolitos relacionados, como a S-sulfocisteina, resulta em neurotoxicidade e manifesta-se
classicamente como uma encefalopatia epiléptica e desenvolvimental grave, de inicio neonatal,
frequentemente associada a luxacdo do cristalino e leucoencefalopatia progressiva. OBJETIVO:
Relatar um caso de ISOD, enfatizando a correlagdo entre o fendtipo clinico, o gendtipo
identificado por Segquenciamento Completo do Exoma (WES) e os desafios inerentes ao
diagndstico e mangjo de doencas metabdlicas raras no periodo neonatal .<br>Objetivos. Neonato
do sexo masculino, primogénito de casal higido e consanguineo (primos de primeiro grau),
nascido a termo e com indices de Apgar 10/10. Evoluiu, nas primeiras horas de vida, com quadro
de hipoatividade, hipotonia e episodios sugestivos de atividade convulsiva, necessitando de
transferéncia para Unidade de Terapia Intensiva Neonatal. Durante a internacdo de trés meses,
manteve crises epilépticas refratarias a terapia anticonvulsivante e hiperlactatemia arteria
persistente. A suspeita de erro inato do metabolismo (EIM) motivou a instituicdo de dieta
hipoproteica. Investigacdes iniciais, incluindo triagem neonatal expandida e um painel de genes
para doencas trataveis, ndo foram elucidativas. Frente a gravidade do quadro neurol dgico, optou-
se pela redlizagdo do WES, que revelou uma variante em homozigose no gene SUOX
(chr12:56.004.923 G>T, ¢.1534G>T, p.Asp512Tyr). Esta variante, classificada como
provavelmente patogénica (Classe IV, ACMG), é rara em bancos de dados populacionais e
predita como deletéria por algoritmos in silico. O achado confirmou o diagnéstico etiologico de
ISOD. Apesar do manejo com dieta restrita, o paciente ndo teve acesso a formula metabolica
especifica. Ap6s a ata hospitalar, evoluiu para Obito em 15 dias por descompensacdo
neurol6gica.<br>Metodologia: <br>Resultados. <br>Conclusdo: Este caso ilustra os desafios
diagndsticos impostos pelos EIM de manifestacdo neonatal grave. A histéria de consanguinidade
parental foi um dado anamnéstico crucial, aumentando a suspeita de uma etiologia autossémica
recessiva. A negatividade dos exames de triagem ressalta o papel fundamental de testes
gendmicos abrangentes, como o WES, na elucidacdo de quadros neurolégicos complexos. O
prognostico reservado, mesmo apds a confirmacdo diagnostica, reflete as limitaces terapéuticas
atuais para a ISOD. Conclui-se que 0 acesso a tecnologias diagnésticas avancadas é essencial
para a defini¢do etiol bgica precisa e para 0 adequado aconsel hamento genético familiar.
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