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Resumo: INTRODUCAO A vitamina B12 é um cofator para as enzimas metionina sintase (MTR) e
mutase metilmalonil-CoA (MUT). Quando ambas estdo comprometidas h& acidemia/acidiria
metilmalonica e hiperhomocisteinemia/hiperhomocistindria. A forma mais comum, cblC,
manifesta-se com regressdo no desenvolvimento, faléncia de crescimento, vémitos, hipotonia,
anormaidades hematoldgicas (anemia megaloblastica), ateracbes maculares e sindrome
hemolitico-urémica. E severa e progressiva, a menos que o tratamento sgja instituido. Na suspeita
deve-se analisar &cidos organicos na urina, &cido metilmalénico sérico, homocisteina sérica e
aminoacidos plasmaticos. O padrdo classico da doenca € um aumentos séricos do acido
metilmalénico, homocisteina e cistationa, e baixa metionina. A vitamina B12 sérica deve ser
normal para excluir a deficiéncia de tal vitamina como causa das manifestacfes clinicas. Os
pacientes respondem ao tratamento com melhora dos pardmetros bioquimicos, das alteracdes
neurologicas e regressao das ateracbes hematoldgicas. RELATO DO CASO A paciente, com 6
meses de idade, iniciou quadro de vomitos, infeccOes de repeticdo, palidez, adinamia, hipotonia e
irritabilidade. Havia relato de perda de peso e involucéo do desenvolvimento neuro-psicomotor.
DISCUSSAO Exames realizados evidenciaram pancitopenia, eletroforese de hemoglobina
normal, sorologias para toxoplasmose e CMV negativas, células megal oblasticas no mielograma,
vitamina B12 sérica e &cido folico dentro dos valores de normalidade, homocisteina sérica e
&cido metilmalonico urinério elevados. CONCLUSAO O caso é compativel com a forma mais
comum das desordens do metabolismo intracelular da cobalamina, que afetam 1 a cada 50.000 a
80.000 nascidos vivos.
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