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Resumo: Introducdo: Acidemia Isovalérica € causada por deficiéncia de isovaleri-CoA desidrogenase.
Trata-se de heranga autossdmica recessiva, com prevaléncia de 1-9:100.000. Descricéo do Caso:
Menino, historico de sepsis neonatal, aos 5 anos apresentou vomitos. Em Pronto Socorro,
recebeu terapia de hidratacéo endovenosa e foi liberado apés melhora. Apresentou hovo episodio,
em pequena quantidade, porém associado a sonoléncia excessiva. Retornou ao servigo, em
desidratacdo grave, ndo condizente com pouco volume das eliminagdes. Alteracdes laboratoriais
revelaram pancitopenia, hipocalcemia, cetondria e acidose metabdlica com anion GAP
aumentado. Coleta de liquor descartou patologias infecciosas. Tomografia de Créanio inalterada.
Apoés Terapia de Reposicdo Hidroeletrolitica, apresentou evolucéo satisfatoria. Devido quadro
clinico e laboratorial, suspeitou-se de Acidemia Orgénica. Cromatografia para deteccdo de &cidos
organicos revelou deficiéncia de isovaleri-CoA desidrogenase. Discussdo: A deficiéncia
enzimética afeta o metabolismo da Leucina, ocasionando actimulo de Acido Isovalérico,
resultando em odor tipico de “pés suados’, vomitos, acidose metabdlica, ateracbes neurol bgicas.
Tipicamente, a doenca se manifesta no periodo neonatal, comumente confundida com
Septicemia. Os achados laboratoriais descritos sdo cléssicos. O tratamento é individualizado,
baseando-se em ingesta restrita de aminoa769,cidos implicados na cascata metabo769,lica aonde
localiza-se o déficit enzima769,tico, com restricdo de proteinas, animal e vegetal. O objetivo é
assegurar o0 desenvolvimento fisico e mental, evitando instalagdo de estados catabdlicos.
Conclusdo: O relato de caso evidencia a importancia do conhecimento sobre Acidemias
Orgénicas para o diagnostico preciso. O reconhecimento dos sinais e sintomas, associado a
exames clinico e laboratorial foram imprescindiveis para a suspeita diagnostica, resultando em
excelente desfecho a crianca.
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