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Resumo: Introducéo: A deficiéncia da piruvato desidrogenase E1-afa (PDHAD) é um disturbio metabdlico
raro com padréo de heranca ligado ao cromossomo X, ocasionado por mutacdes no gene PDHAL.
O complexo enzimatico piruvato desidrogenase (PDH) é crucial para a conversdo de piruvato em
acetil-CoA, etapa essencial do ciclo de Krebs. A falha nesse processo gera acimulo de lactato e
um severo comprometimento bioenergético que afeta predominantemente o sistema nervoso
central, resultando em manifestacGes neurol 6gicas precoces, com ampla variabilidade fenotipica.
OBJETIVO: Apresentar o caso do primeiro paciente sergipano diagnosticado com PDHAD,
destacando a importancia da atencdo primaria, no reconhecimento de sinais de aerta para
doencas raras, e do ambulatério de Doencas Raras da UFS/Lagarto, no diagnéstico e
tratamento.<br>Objetivos: Paciente do sexo masculino, apresentou desenvolvimento tipico até os
6 meses, quando iniciou um quadro de hipotonia e mioclonias apés infeccdo por COVID-19. A
investigacdo progrediu e, aos 2 anos e 5 meses, uma ressonancia magnética de cranio revelou
alteracOes bilaterais em globulos paidos, nicleos dentados e pirdmides bulbares, sugestivas de
um distarbio do metabolismo energético mitocondrial. Aos 2 anos e 7 meses, foi levado a
Unidade Bésica de Saude por atraso na fala, fraqueza muscular e regressdo de marcos do
desenvolvimento, suscitando necessidade de atencdo especializada. Encaminhado ao geneticista,
0 seguenciamento completo do exoma identificou uma variante patogénica hemizigética no gene
PDHAL1 (c.787C>G, p.Arg263Gly), confirmando o diagnéstico de PDHAD do paciente aos 2
anos e 10 meses. Atualmente, com 3 anos e 11 meses, paciente encontra-se em tratamento com
Tiamina (100mg/mL — 2,0mL 8/8h), Neuleptil (1% — 12 gtd/dia), Etira (100 mg/mL — 1,5 mL
12/12h), dieta cetogénica e acompanhamento fisioterdpico. Apresenta melhora clinica parcial,
mas persiste com marcha atéxica, atraso de linguagem e crises de auséncia. <br>Metodologia:
<br>Resultados. <br>Conclusdo: A variante p.Arg263Gly identificada no paciente estd associada
a fendtipos graves de PDHAD devido & sua capacidade de desestabilizar a subunidade E1945,. E
possivel que a infecgdo intercorrente tenha precipitado a disfuncdo metabdlica, agravando o
guadro neuroldgico. O reconhecimento dos sinais de alerta pelo médico da atencdo primaria foi
fundamental para 0 encaminhamento e investigacéo especializada. O diagnostico genético preciso
viabilizou a introducéo de terapias direcionadas, como a dieta cetogénica, que visa contornar o
bloqueio metabdlico, e a suplementacdo com Tiamina, a qual pacientes com a variante
p.Arg263Gly podem apresentar resposta parcial. Este caso ilustra o impacto positivo do
diagnostico precoce e do cuidado multidisciplinar na tragjetéria de doencas metabdlicas raras,
reforcando o valor do acesso a atencéo especializada no sistema publico de salde do Brasil.
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