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Resumo: Introducdo: Tirosinemia hepato-renal (tipo 1) é uma doenca autossdmica recessiva, caracterizada
pelo defeito do metabolismo do aminoéacido tirosina, sintetizado a partir da fenilalanina. Resulta
da deficiéncia da enzima fumarilacetoacetato-hidrolase (FAH), com acumulo de tirosina no
plasma, urina e tecidos, e de outras substancias toxicas em figado e rins, como a succinilacetona.
Descricdo do caso: MLQ, sexo feminino, 1 ano e 4 meses, iniciou quadro de distensdo
abdominal, vomitos, diarréia e febre, em setembro de 2016. Avaiacdo meédica observou
irritabilidade e hepatoesplenomegalia. A investigagdo, evidenciado pancitopenia, alteragdes de
enzimas hepaticas e canaiculares e de funcdo hepética e niveis de afafetoproteina sérica acima
de 50.000 Ul/ml. A cromatografia de aminoacidos no sangue (HPLC) demonstrou aumento de
Tirosina. Realizado tomografia abdominal, mostrando hepatomegalia heterogénea com lesbes
focais infiltrativas e nefromegalia bilateral. A biopsia hepética evidenciou cirrose hepética com
esteatose moderada (40% macrovacuolar e 10% microvacuolar). Em histéria familiar, irméo
falecido por hepatopatia de causa indeterminada aos 3 anos. Dosado succinilacetona sérica,
também elevada. A paciente recebeu alta hospitalar, mantendo acompanhamento ambulatorial,
com dieta especifica para Tirosinemia. Vem evoluindo com ganhos no desenvolvimento
neuropsicomotor e recuperacdo progressiva da funcéo hepatica. Discusséo: A tirosinemia tipo |
pode se manifestar de forma precoce, com rapida deteriorac@o das fungdes hepéticas e renais. No
entanto, quando diagnosticada e tratada rapida e adequadamente, a crianca pode se desenvolver
normalmente. A dieta deve ser rigorosa, sem ingestdo de proteina animal e com férmulas
especiais isentas de fenilalanina e tirosina. O farmaco Nitisinone (NTBC), que inibe a reacdo
inicial da metabolizac8o da tirosina e evita a formagdo das substancias toxicas no organismo,
também estd indicado quando disponivel. Conclusdo: O conhecimento e a suspeicdo dessa
doenca pelo pediatra € importante, para garantir o diagndstico precoce, 0 manejo correto e o
aconselhamento genético dos familiares, buscando-se evitar complicacbes e fornecer melhor
gualidade de vida para as criangas.
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