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Resumo: Introdugdo: Acidemia metilmaldnica (AMM) é um dos mais freglentes erros inatos do
metabolismo dos acidos organicos, de heranca autossdmica recessiva, causado mais comumente
pela deficiéncia da atividade da enzima Metil-malonil-CoA mutase. Apresenta-se com déficit
neurologico caracterizado por atraso do desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM) e/ou
involucéo, vomitos, letargia, anorexia, insuficiéncia respiratoria e acidose metabdlica. Descricéo
do caso: 6 meses, feminino, RNT, AIG, terceiro filho de pais ndo consangliineos. Evoluiu nos
primeiros dias de vida com episddios de hipoglicemia e vomitos frequentes, recebendo alta no 50
dia de vida ja em uso de férmula hipoalergénica. Manteve os episodios de vomitos e engasgos,
com marcos limitrofes do DNPM. Feita a hip6tese de doenca do refluxo gastro-esofégico e,
posteriormente, conduzida como alergia a proteina heter6loga. No 60 més, apos inicio da papa
salgada, evoluiu com intensificagdo dos vomitos, hipoatividade, involugdo do DNPM e
sonoléncia. Na ocasido diagnosticadas acidose metabdlica e pancitopenia, sendo feita a suspeita
de aciduria organica. A hipotese de AMM foi entdo confirmada em exames complementares
subsequentes. A paciente faleceu apds 50 dias de internacdo. Antecedente familiar da irma que
faleceu aos 5 dias de vida com suspeita de sepse neonatal precoce e hipoglicemia. Discussdo: A
dificuldade deste caso deu-se pela existéncia de voémitos frequentes em inimeras outras doencgas
pediétricas, que acabou por retardar o diagnéstico. Os erros inatos do metabolismo devem ser
suspeitados na presenca de acidose metabdlica, principalmente com cetose, hiperamonemia e
hiperglicinemia. Em 80% dos casos com deficiéncia completa da atividade enzimética os
sintomas sdo deflagrados na 1 semana de vida apés inicio daingesta proteica. Chama atencéo que
a paciente em guestéo havia realizado o screening neonatal que ndo contemplava a dosagem dos
&cidos organicos. Conclusdo: A presenca de vomitos frequentes deve ser um sinal de alertaparao
diagnostico diferencial dos erros inatos do metabolismo em lactentes.
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