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Resumo: INTRODUCAO Iniciamente descrita em 1908, a expressio “Erro Inato do Metabolismo” (EIM)
refere-se a sintese anormal, reduzida ou inexistente de proteinas, oriunda de alteractes genéticas
do individuo, a qual ocasiona afec¢fes nas vias metabodlitas. Assim, 0 acometimento no ciclo
normal da carnitina (metaboliza acidos graxos) surge como exemplo do quadro de patologias
citado. DESCRICAO DO CASO Recém-nascido de APSV, a termo e com indices pediétricos
satisfatorios ap0s o parto. Em andlise posterior, observou-se a presenca de hipotonia
generalizada, flexdo anormal de membros e choro fraco, com auséncia do reflexo de sucgéo. Na
manha seguinte, a paciente comegou a manifestar constantes crises convulsivas, reflexos pamo-
plantares débeis, exigindo internamento na Unidade de Terapia Intensiva do hospital. Suspeitou-
se, assim, da presenca de um EIM, sendo, desta forma, solicitada sua triagem. Os testes
constataram alteracOes significativas nos niveis de carnitina, com indicacdo de uma terapia
suplementar do composto. Todavia, ndo houve melhora no quadro. DISCUSSAO Neste relato,
néo podemos enquadrar o caso como uma deficiéncia primaria classica de carnitina, devido a sua
atipia e irresponsividade a administragdo exdgena do composto. Todavia, podemos confirmar que
0 quadro €é oriundo de um erro inato no metabolismo, o0 que nos induz a pensar que a condicao
apresentada se encaixa em uma subclassificacdo da deficiéncia primaria de carnitina, havendo,
desta forma, a necessidade de uma avaliacdo mais precisa para um laudo decisivo — ferramenta
ndo disponivel na medicina, atualmente. CONCLUSAO Apesar do caso ndo se enquadrar na
descricdo classica da deficiéncia priméria de carnitina, por certo trata-se de um erro inato do
metabolismo, fato que justifica uma perspicaz observacdo do pediatra. Ainda, 0 médico deve
alertar a familia acerca da possibilidade de futuras gestagdes serem acometidas pela mesma
sindrome, ratificando, desta forma, aimportancia da bioética.
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