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A febre € uma das principais queixas que levam a procura de pronto atendimento pediétrico,
sendo a febre de origem indeterminada (FOI), uma apresentacdo comum. FOI é definida quando
a crianca apresenta febre com temperatura superior a 38,1°C por no minimo oito dias de duracéo,
sem diagndstico aparente apos avaliacdo clinica e laboratorial inicial. Geralmente tem como
causa doencas infecciosas, doencas do tecido conjuntivo e neoplasias. Relato de caso de paciente
feminina, 9 meses de vida, filha de pais consanguineos higidos. Histéria prévia de febre
intermitente desde os 7 dias de vida. Aos 2 meses de idade iniciou quadro de crise convulsiva
tébnico-clénica associada a febre, recebeu antibioticoterapia devido hipétese diagnostica de
meningite. Aos 3 meses de vida observado atraso global do desenvolvimento neuropsicomotor e
déficit pondero-estatural, realizou ressonancia magnética de cranio que evidenciou atraso da
mielinizacdo da substancia branca. Iniciou fenobarbital devido a manutencdo das convulsbes
febris. Aos 7 meses, procurou o pronto socorro devido a novo episodio de convulsdo febril,
associada e vomitos recorrentes e disfagia. Realizado eletroencefalograma, exames laboratoriais
€ nova ressonancia magnética de cranio, todos normais. Realizado teste molecular exoma devido
a hipétese de erro inato do metabolismo (EIM) que evidenciou: ateracdo em COG7, diagndstico
de distarbio congénito da glicosilacdo tipo lle (CDG2E ou CDG-COG7). Os erros inatos do
metabolismo sdo disturbios raros, sendo o disturbio da COG descrito somente em 7 pacientes
anteriormente, o sina clinico comum a todos foi febre sem sinais localizatérios, hipotonia e
déficit de crescimento. Porém os EIM podem ter manifestagfes clinicas em todos os sistemas,
sendo as neuroldgicas e gastrointestinais as mais frequentes. Os sinais agudos incluem voémitos
episddicos acompanhados de desidratacdo ou chogque, coma, convulsdes, até morte stbita. Ja os
sinais cronicos incluem atraso no crescimento, hepatomegalia, cardiomiopatia, atraso ou
regressao do desenvolvimento, neuropatia periférica e problemas motores.
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