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Resumo: Introducdo: Erros inatos do metabolismo (EIM) sdo distirbios enziméticos ou protéicos, de
natureza genética, que acarretam na interrupcdo de uma via metabdlica com consequente falha na
sintese, armazenamento, transporte ou degradacdo de moléculas no organismo. Ainda que
individualmente raros, os EIMs sdo frequientes em conjunto, com incidéncia cumulativa estimada
em 1:1.000 recém-nascidos vivos. Relato de caso: Paciente, sexo masculino, nascido em
29/08/13, parto normal, 36/37 semanas de idade gestacional. Admitido em nosso servigo com um
ano e quatro meses, tragueostomizado e gastrotomizado devido a laringomalacea e refluxo
gastroesofagico grave, em uso regular de &cido valpréico 40 mg/kg/dia, apresentando alteractes
no desenvolvimento neuropsicomotor, tremores e febre. Possuia faceis sindrémicas. Historia de
vérias internacbes desde o nascimento. Iniciado propedéutica e devido a hiperamonemia
persistente a retirada do écido valpréico foi aventada a hipotese de EIM. Realizado cromatografia
de aminoacidos no sangue e na urina, cromatografia de carboidratos, aminoacidurias e cariotipo
banda G. Iniciado retirada de protéinas da dieta com melhora clinica importante. Exames
mostraram defeito no ciclo da Ureia e caridtipo com uma delegdo no braco curto do cromossomo
trés. Devido a necessidade de equipe multidisciplinar e propedéutica especiaizada em centro de
referéncia, foi transferido para Hospital Santa Casa de Belo Horizonte. Discussado: Como os EIM
tém apresentagdes clinicas inespecificas, € comum o pediatra cogitalos tardiamente. O
desenvolvimento de novas medidas de manegjo e o surgimento de métodos diagndsticos mais
sofisticados e sensiveis, impulsonam a expansdo de programas de triagem neonatal e
proporciona intervengdes mais precoces. Conclusdo: Estas doengas tidas como raras sdo, na
verdade, pouco conhecidas e pouco diagnosticadas. Um diagnostico e uma intervencdo adequada
e precoce, em muitos casos, pode ser fundamental para definir o prognostico dessas situacoes e
evitar danos neurol 4gicos.
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