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A hiperglicinemia ndo cetdtica € uma incomum desordem metabdlica autossdmica recessiva do
sistema enzimético de clivagem da glicina no figado e no cérebro, levando a distlrbios
neurol6gicos severos, como hipotonia, epilepsia e coma, e pode ser potencialmente fatal.
Apresenta prevaléncia estimada em 1:250.000. Este trabalho tem o objetivo relatar um caso de
uma doenca rara, cujo paciente apresentou manifestacdes clinicas que iniciaram no periodo
neonatal, porém com diagnostico aos 05 meses de vida. Recém-nascido a termo, sem
complicagdes ao parto e com histérico de pré-natal sem intercorréncias, apresentou dificuldade
de succéo e hipotonia desde o nascimento. Necessitou ser internado com 07 dias de vida em
Unidade Terapia Intensiva Neonatal (UTIN), devido ao quadro de desconforto respiratério grave,
mioclonias e crises convulsivas. Apoés controle dos sinais clinicos, recebeu altada UTIN com 43
dias de vida com programacdo de seguimento ambulatorial para adequada investigacéo
diagndstica. Aos 83 dias de vida, ou sgja, apds 40 dias da alta, menor precisou ser internado
novamente por apresentar crise convulsiva de dificil controle, evoluindo para insuficiéncia
respiratoria e coma. Nesta internacdo foi detectado elevagdo da glicina do liquido
cefalorragquidiano, hiperglicinemia e hipergliciniria, adém de pH sérico normal. A crianca
recebeu benzoato de sodio, L-carnitina, anticonvulsivantes e uma conduta nutricional com cota
caldrica considerando o padrdo para pacientes portadores de neuropatia (ASPEN, 2002) com
controle proteico a 5 da cota calorica total, possibilitando o retorno do menor ao convivio
familiar. Relatamos, portanto, um caso de uma doenca rara, cujo diagndstico precoce pode
oportunizar uma resposta que permita melhor qualidade de vida para o portador da doenca. Por
iss0, chama-se a atencéo para suspei ¢éo da doenca no periodo neonatal .
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