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Resumo: Acidemia propionica é uma doenca autossomica recessiva, com grande heterogeneidade genética,
que afeta 1:30.000 nascidos vivos no mundo. E um distirbio metabdlico da degradacéo proteica
causado pela deficiéncia da propionil coenzima-A carboxilase — enzima mitocondrial dependente
de biotina— que resulta em acimulo de &cido propiénico e outros metabdlitos toxicos. O curso da
doenca é caracterizado por repetidas recidivas precipitadas pela ingestdo excessiva de proteinas,
infeccdo ou constipacdo. As manifestagdes clinicas mais comuns sdo hipotonia, ataxia, atraso no
DNPM, vOmitos ciclicos, convulsdes. Tratamento consiste em restricdo proteica na dieta,
Metronidazol, Carnitina e Biotina. RELATO DE CASO: D.C.M, 3 anos, masculino, branco,
internado em PS Infantil por broncopneumonia ha 1 més. Durante a internacdo observou-se
hepatomegalia, acidose metabdlica recorrente, lactato elevado iniciando investigagdo para erro
inato do metabolismo. Nascido termo, PN:3225g, Comp:49cm, Apgar 1010, pais ndo
consanguineos. Desenvolvimento motor levemente atrasado, com dificuldade na coordenagéo
motora e quedas frequentes. N&o fala e ndo forma frases. M&e refere repetidas internagoes,
convulsdes desde os 6 meses, vomitos frequentes desde o nascimento, disfagia e letargia. Em uso
de Fenobarbital. Ao exame: fécies atipica, aparelho cardiovascular e respiratorio sem alteracoes,
P:13,89kg, Est:97,05cm. Exames complementares. amonia  100mmol/L(18,0-72,2);
cromatografia de aminoacidos no plasma: aumento de lisina, glicina e histidina; acidos organicos
na urina  &c.3hridroxi-propidnico:  705mmol/mol  de creatina(<36), propionilglicina
1,1mmol/mol de creatina(<0,6). Iniciado tratamento com L-carnitina 150mg/kg/dia, Biotina
20mg/dia, Metronidazol 20mg/kg/dia por 10 dias mensamente, aém de dieta com restricdo
proteica e a cada 3 horas — evitando jejum prolongado. DISCUSSAO E CONCLUSAO: O
diagndstico precoce de erro inato do metabolismo € essencial para progndstico do paciente, mas a
dificuldade de acesso aos exames e a fata de conhecimento das doencas por profissionais da area
da salde faz com que o atraso no inicio do tratamento afete o desenvolvimento neuropsicomotor
e consequente qualidade de vida do paciente.
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