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Resumo: INTRODUCAOQ: Erros inatos do metabolismo (EIM) sfo distirbios genéticos que correspondem
a um defeito enzimético capaz de alterar vias metabdlica especificas. Representam cerca de 10%
de todas as doencas genéticas e, por sua raridade, sdo encaradas por muitos como Ultima hip6tese
diagndstica durante a prética clinica. DESCRICAO DO CASO: M.V.B.T., feminino, 2 meses e
25 dias, pais consanguineos, mae GIPIAO, natural de Campina Grande/PB. Admitida com
histéria de vomitos recorrentes e perda ponderal desde o nascimento e diarréia persistente ha 10
dias. Estado gera grave, hipoativa, afebril, hipocorada (2+/4+) e desidratada (3+/4+); ausculta
cardiopulmonar sem alteracOes; abdome inocente. Radiografia contrastada de esbfago, hiato,
estbmago e duodeno com impressao diagnostica de refluxo gastro-esofagico grau 1V. Laboratério
evidenciou discreta anemia, leucocitose, plaquetose, além de hiponatremia e hipocalemia
refratérias a correcéo eletrolitica. Dosagem sanguinea de 17-alfa-hidroxiprogesterona resultou
normal (158ng/dL), afastando hipétese de Hiperplasia Adrenal Congénita. Apos solicitada
triagem para Erros Inatos do Metabolismo, a paciente aguardou resultado ambulatoriamente.
Contudo, evoluiu com 6bito por disturbio hidroeletrolitico antes do retorno e o exame revelou
aumento da atividade enzimatica da quitotriosidase, a qual pode estar associada as doencas
lisossdmicas de depoésito. DISCUSSAO: O diagndstico clinico dos EIM é dificultado pela
enorme variedade de disturbios e inespecificidade de sintomas. Entretanto, alguns critérios
sugerem esse grupo de doencgas, como hipotonia, disturbios hidroeletroliticos e consanguinidade
parental, sinais encontrados na paciente em questdo. O diagnéstico final sera dado apos
determinacdo da atividade enzimética especifica ou identificacdo do defeito molecular, exames
especidlizados e nem sempre disponiveis. Assim, a determinagdo de parametros da
quitotriosidade € (til para triagem de doenca lisossomal, mas ndo substitui a necessidade de teste
especifico para se obter um diagndstico definitivo. CONCLUSAO: Os EIM sfo considerados
distrbios genéticos cléssicos. E necessario conhecé-los para o indispensavel aconselhamento
familiar que compreenda o progndstico do paciente e o risco de recorréncia da doenca.
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