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Resumo: INTRODUCAO Tirosinemia do tipo | € uma desordem autossdmica recessiva do catabolismo da
tirosina caracterizada pela deficiéncia da enzima fumarilacetoacetato hidrolase, com acumulo dos
metabolitos fumarilacetoacetato e succinilacetona, produzindo manifestagdes clinicas
predominantemente  hepédticas. O  NTBC  [2-(2-nitro-4-trifluorometilbenzoil)  -1,3-
ciclohexanedione] revolucionou seu mango, sendo hoje tratamento de primeira linha
DESCRICAO DO CASO I.S.P., 9 meses, branca, foi hospitalizada para investigago de
hepatomegalia sem outros sinais e sintomas em dezembro de 2011. Durante a investigacéo
etiologica, apesar de ndo apresentar alteracdo importante de fungdo hepatica (coagulograma
normal) ou renal, o exame de ecografia (hepatomegalia heterogénea as custas de pequenos
noédulos esparsos e discreta esplenomegalia) associado a acidose metabdlica leve (pH 7,37),
levantou a suspeita de tirosinemia. Ap6s um més do internamento a paciente evoluiu com
insuficiéncia hepatica, com severa coagulopatia, 0 que impossibilitou bidpsia hepética. A
dosagem de afa-feto-proteina elevada (60.500 ng/ml) e a dosagem de succilacetona confirmaram
o diagndstico. Em margo de 2012 iniciado uso do NTBC 1mg/kg/dia associado a dieta restritiva
de fenilalanina e tirosina como tentativa de reverséo da doenca. Apds 16 meses, paciente com
boa resposta, evoluindo com reversdo da insuficiéncia hepética, diminuicdo da alfa-feto-proteina,
bom ganho pondero-estatural, persistindo apenas com o quadro de hepatoesplenomegalia
estabelecida anteriormente, evitando-se transplante hepético. DISCUSSAO Ao inibir a 4-
hidroxifenilpiruvato dioxigenase, 0 NTBC previne a producdo de metabdlitos toxicos do
catabolismo da tirosina, ocorrendo prevencéo, parada ou reversdo das manifestacdes clinicas da
doenca, evitando-se transplante hepético. Apesar disso, sdo ainda incertos seus efeitos no risco de
hepatocarcinoma. A literatura por ora enfatiza a importancia do diagndstico e inicio precoce da
terapéutica, havendo ainda poucos dados sobre 0 seu papel nos casos diagnosticados tardiamente.
O caso relatado demonstra uma paciente que iniciou o tratamento tardiamente, com boa evolucéo
até o momento. CONCLUSAO A paciente apresentou boa resposta @ NTBC, evitando-se
transplante hepatico até o presente momento.
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