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Resumo: INTRODUCAO: A acidemia metilmaldnica (AMM), um erro inato do metabolismo (EIM) por
defeito no metabolismo do metilmalonato e cobalamina, € uma doenca rara com potencial de
letalidade significativo. O objetivo deste estudo € relatar ocorréncia de caso de AMM e suas
complicagBes, aertando profissionais atuantes em urgéncia e emergéncia. DESCRICAO DO
CASO: Feminino, 10 meses, previamente higida, histéria de consanguinidade parental e ébito de
irm& no primeiro ano de vida com quadro clinico similar. Inicia quadro de vémitos, respiracéo e
nivel de consciéncia irregulares. Laboratorialmente, descartou-se origem infecciosa, com acidose
metabdlica grave, hiperamonemia e anemia. Ressonancia de crénio mostrou hipersina em
nucleos de base. Suspeita de EIM, iniciou-se dieta sem proteinas, hipercaldrica e referenciada
para hospital especializado para investigacdo diagnodstica. Encontrado aumento acentuado dos
acidos 3-hidroxi-butirico e metilmalénico em andlise de acidos organicos (AAO) urinérios e
mutagdo ¢.2150G>T (p.Gly717Val), em homozigose, no gene MMUT, comprovando AMM
MMUT(-). Iniciado cianocobalamina intramuscular diaria, sem resposta clinica relevante.
Evoluiu com pancregtite, hiperglicemia, insuficiéncia renal aguda, colestase, choque séptico, e
nivel de consciéncia flutuante. Fez uso de antibioticoterapia, anticonvulsivantes, drogas
vasoativas, sedativos, anticoagulantes e didlise peritoneal. Evoluiu para 6bito apds 3 meses da
admissdo. DISCUSSAO: Fenotipicamente, a AMM divide-se em responsiva ou parciamente
responsiva a vitamina B12. Geramente, apresenta-se no primeiro ano de vida, com vémitos,
letargia e hipotonia, dém de acidose, hiperamonemia, hipo/hiperglicemia e neutropenia. As
complicagBes incluem acometimento renal, pancreético e neurologico. E diagnosticada por AAO
no plasma ou urina, por cromatografia gas-liquida e espectrometria em massa. Determina-se o
subtipo por exames com avaliacdo de capacidade de resposta a B12. O tratamento consiste em
estabilizagdo clinica, dieta especifica, controle de catabolismo, administracdo de carnitina,
hidroxicobalamina, antibicticos, e tratamento das complicacdes. CONCLUSAQ: Criangas com
guadros subitos de encefalopatia, acidose metabdlica e hiperamonemia, sem sinais infecciosos
devem ser conduzidos, imediatamente, como EIM.
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