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Resumo: INTRODUCAO A deficiéncia priméria de carnitina (DPC), corresponde a um erro inato do
metabolismo (EIM), de natureza genética autossdmica recessiva, caracterizada pela betaoxidacéo
deficiente dos &cidos graxos. A apresentacdo clinica envolve descompensacdo metabdlica,
hipoglicemia hipocetodica e acidose metabdlica. Este relato descreve um caso de DPC por
heterozigose no gene SL22A5. RELATO DE CASO Paciente 2 meses, masculino, admitido com
guadro de dispneia e febre. Encontrava-se hipocorado, desidratado, desnutrido, taquicardico e
respiracdo de kussmaul. Evoluiu com piora do estado geral, franca insuficiéncia respiratoria,
necessitando de ventilagdio mecanica. A investigagdo imagiologica detectou-se broncogramas
aéreos em lobos inferiores pulmonares. Os exames laboratoriais apresentaram leucocitose com
desvio a esquerda e a gasometria arterial, acidose metabdlica mista. O potéssio sérico estava no
limite inferior de normalidade, concomitante a bicarbonatiria. Medidas de suporte foram
estabelecidas, correcdo dos disturbios acido-basicos e antibioticoterapia com amicacina e
gentamicina para tratamento da sepse, de provavel foco pulmonar. Prosseguiu-se com o rastreio
enddcrino e metabdlico do paciente, devido ao declinio no padrdo pondero-estatural, em que a
deficiéncia primaria de carnitina foi ratificada, mediante estudo genético. Foi identificada
variante heterozigética no gene SLC22A5 e, no momento, o paciente aguarda perfil enzimético
para tratamento especifico. DISCUSSAO A apresentacdo clinica da DPC em lactentes, é
inespecifica, podendo apresentar dispneia, taguipneia, taguicardia, baixo ganho de peso e
inapeténcia, com distintos graus de gravidade, sendo importante, ainvestigacdo de EIM diante de
um quadro de descompensacdo metabdlica em neonatos e lactentes. A literatura reforca a
importancia do tratamento adjuvante com L-carnitina para controle dos sintomas, sobretudo nos
padrdes da cardiomiopatia hipertréfica benigna, correlacionada a deficiéncia. CONCLUSAO O
diagnostico e o tratamento precoce sdo pilares para prognostico favoravel e diminuicdo da
morbimortalidade. A viabilizacdo do acesso aos métodos de rastreio, como ampliagéo da triagem
neonatal, deve ser incentivada, assm como os estudos inerentes a causas metabdlicas de
etiologias raras.
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