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Resumo: Introducdo: Erros inatos do metabolismo (EIM) decorrem da auséncia ou disfuncdo de enzimas
cruciais, levando a acimulo ou deficiéncia de metabolitos. A maioria apresenta heranca
autossdmica recessiva e quadro clinico inespecifico. Relatamos recém-nascido (RN) com
deficiéncia da proteina D-bifuncional (DBP), ou Sindrome de Perrault tipo 1, um EIM da
oxidagdo de &cidos graxos peroxissomal.<br>Objetivos: M&e primigesta, 40 anos, diabetes
gestacional controlada por dieta, internada com 38+5 semanas por dilatacdo da artéria cerebral
média. Apos faha na inducdo, cesariana resultou em RN masculino, 28359, Apgar 9/10, sem
reanimacdo, encaminhado ao alojamento conjunto como a termo, adequado e filho de mée
diabética. Com 4h de vida apresentou hipotermia, hipotonia e succéo fraca, sendo agquecido e
estabilizado. As 13h, nova hipotermia, dessaturacio e desconforto respiratorio levaram a
transferéncia para UTI neonatal. Recebeu suporte ventilatério e alimentacéo por sonda. Reflexos
de sucgdo, preensdo e Moro estavam presentes, porém com forca reduzida. Eletroencefalograma
continuo evidenciou crises epilépticas controladas com anticonvulsivantes. Ultrassonografia
craniana revelou hemorragia grau Il e a ressonancia magnética mostrou polimicrogiria
perissilviana e parietal, além de pico de lactato na espectroscopia. Exames metabdlicos
apontaram elevacdo de acidos graxos de cadeia muito longa. Sequenciamento genético
identificou mutacdo no gene HSD17B4, confirmando deficiéncia da DBP.<br>Metodologia:
<br>Resultados: A DBP é um EIM raro, autossdmico recessivo, resultante de mutacdes em
HSD17B4, comprometendo a 946,-oxidacdo peroxissomal. A forma cléssica manifesta-se no
periodo neonatal com hipotonia, hipoglicemia, convulsdes precoces, dismorfismos, atraso global,
epilepsia de dificil controle, perda auditivalvisual e obito precoce (<2 anos). Achados adicionais
incluem hepatomegalia, contraturas e malformagdes, podendo mimetizar o0 espectro de
Zellweger. Formas mais leves decorrem de atividade enzimética residual e tém curso mais longo,
porém prognastico neurol6gico reservado. A neuroimagem frequentemente mostra leucodistrofia,
polimicrogiria e malformacfes corticais. O diagndstico exige integracdo de dados clinicos,
bioquimicos, enziméticos e genéticos, pois exames metabdlicos podem ser normais em variantes
atipicas. A confirmacdo ocorre pela identificacdo de variantes patogénicas em
HSD17B4.<br>Conclusdo: A deficiéncia da proteina D-bifuncional € rara e grave, com
prognostico limitado. Diante de RN com quadro neurolégico e metabdlico inespecifico, deve-se
suspeitar de EIM e redlizar investigagdo ampliada, incluindo exames de imagem e andlise
genética.
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