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Resumo: Introducéo: A CPT tipo 1 é uma doenca rara, atribuida a erro do metabolismo que afeta a
oxidacdo mitocondrial de acidos graxos no figado, caracterizada por recorrentes situacdes de
hipoglicemia hipocetética induzida pelo jejum e risco de insuficiéncia hepética. Descricdo do
caso: Crianca nascida termo, 2° gemelar, de pais consanguineos, apresentou ap0s nascimento
hipoatividade e hipoglicemia, irmdo gemelar falecido com quadro de gastroenterite, com 1 ano e
2 meses de vida, evoluiu com rebaixamento do nivel de consciéncia, adinamia, ictericia e
hepatomegalia apos episddio prévio de diarreia. Foi procedido investigacdo ambulatorial para
erro inato de metabolismo €/ou glicogenose hepdtica por hepatite transinfecciosa apés
compensacao do quadro. Com 1 ano e 7 meses foi novamente admitido no pronto atendimento
com queixa de diarreia, vOmitos e edema em membros inferiores, apresentava rebaixamento do
nivel de consciéncia, ndo responsivo a estimulos dolorosos e pupila ndo fotorreagente. Admitido
na UTI pediétrica, evoluiu com crise convulsiva durante a internagdo e sonoléncia excessiva
apesar de responsivo a estimulos. Redizada ampla investigacdo genética e metabdlica
constatando deficiéncia de CPT tipo 1. Criangca encaminhada para seguimento ambulatorial com
adequacdo de dieta e boa evolugdo clinica. Discussdo: A CPT1 é uma doenca rara, apenas 50
casos foram relatados desde sua descoberta em 1981. Tem uma hereditariedade autossbmica
recessiva. O aparecimento ocorre geramente durante a idade neonatal ou infancia, com crises
recorrentes de hipoglicemia hipocetética de gravidade varidvel desencadeada pelo jeum ou
doenca recorrente, que pode levar a sequelas neurol égicas graves. O prognostico e um tratamento
cumprido & risca sdo favoraveis. Conclusio: E importante ressaltar que a suspeicdo e abordagem
precoces dos erros de metabolismo tem fundamental importancia no sucesso terapéutico e,
portanto, no progndstico desses pacientes.
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