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Resumo: INTRODUCAO: A acidemia metilmalénica é uma doenca hereditaria do metabolismo da
vitamina B12 (cobalamind). E caracterizada por manifestacdes gastrointestinais e
neurometabdlicas resultantes da diminui¢cdo da funcdo da enzima mitocondrial metilmalonil-CoA
mutase e tem sua prevaléncia estimada em 1 em 48.000 nascidos vivos. DESCRICAO DO
CASO: Lactente do sexo masculino, 1 ano e 3 meses de idade, 9.8kg, apresentando
hipoproteinemia, hiperlipidemia, quadro de diarreia cronica, geméncia, desconforto respiratorio,
vomitos biliosos, edema em membros superiores, inferiores, e regido dos olhos, diminuicéo da
diurese inicidmente sem melhora apds receber volume parenteral, pressdo arteria no limite
superior para a normalidade da faixa etéria. Evoluiu para aceitacdo irregular de dieta via ora e
pancitopenia. Realizada bateria de exames e avaiacOes de diversas especialidades Pediétricas:
Hematologia, Gastroenterologia, Fonoaudiologia, Genética e Nutricdo. DISCUSSAO:
Inicialmente foi cogitada hipétese diagnostica de sindrome nefrética, porém foi descartada
devido a provas de funcdo renal normais e diurese satisfatoria apds realizagdo de furosemida.
L actente além do quadro clinico complexo, ainda apresentava quadro de extrema vulnerabilidade
social, sendo levantada inclusive hipétese de giardiase. Necessitou de internacdo prolongada com
permanéncia em unidade de terapia intensiva pedidtrica, usou via alternativa de aimentagao,
recebeu formula hidrolisada e realizou nova bateria de exames laboratoriais e metabdlicos.
CONCLUSAO: Diagnosticado com acidemia metilmalénica pela equipe da genética, iniciado
tratamento com L-carnitina e cianocobalamina, estabelecida dieta hipoprotéica e alterada formula
hidrolisada para formula de segundo semestre. Transferido para hospital com maior poder
diagnéstico para dar seguimento ao tratamento. Com este relato ressalta-se a necessidade de
maior conhecimento a cerca desta patologia visto que o prognostico do paciente esta relacionado
a0 tempo para instituir o tratamento adequado e as dificuldades em seguir um protocolo
diagndstico e terapéutico o que pode contribuir para um pior desfecho.
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