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Resumo: Introducdo A leucinose € uma doenca hereditéria rara do metabolismo dos aminoacidos de cadeia
ramificada resultante de um déficit ao nivel do complexo enzimatico de descarboxilacdo da
leucina, isoleucina e valina. O diagnostico precoce é fundamental na prevencéo da deterioracéo
neurologica que se instala na auséncia da implementagdo do tratamento nutricional adequado.
Descricdo do caso Paciente masculino, nascido em condi¢Oes adequadas e sem intercorréncias,
pais ndo consanguineos, iniciou no 6° dia de vida regurgitacdes e cianose, com piora progressiva.
Evoluiu com hipotonia, hipoatividade e succdo débil. No 12° dia de vida, apresentou
desidratacdo, acidose metabdlica e hipoglicemia. Tratado inicialmente como infeccéo, persistindo
com os sintomas citados. Levantou-se a hipotese de erro inato do metabolismo, cuja investigacdo
apresentou longo prazo para resultados. Iniciou-se dieta com restricdo protéica, empiricamente.
Apés 1 més da solicitacdo, cromatografia de aminoécidos evidenciou leucinose. A dieta
especifica foi disponibilizada apds 20 dias do diagndstico. Enfrentou-se, ainda, dificuldade no
gjuste das necessidades glicidicas e proteica, devido a demora nos resultados dos exames.
Paciente realizou 3 sessdes de hemodidlise, por piora clinica, sugerindo impregnacéo de leucina.
Recebeu ata apds 5 meses, com sinais de comprometimento neurol 6gico. Retornou apés 20 dias
com quadro infeccioso, evoluindo a 6bito. Discussdo A leucinose tem transmissdo autossomica
recessiva, manifestando-se sob vérias formas clinicas. O diagnostico baseia-se na confirmagéo
laboratorial dos valores elevados de leucina, isoleucina e valina no plasma e urina. A
disponibilizagdo diéria da andlise quantitativa de aminoécidos e a agilidade na liberagdo dos
resultados influenciam diretamente no progndéstico, fatores que dificultaram o0 manegjo no tempo
adequado deste paciente. Conclusdo Assim, o reconhecimento dessa aminoacidopatia e o controle
metabolico durante a fase aguda sdo importantes no prognéstico da doenga, permitindo uma
sobrevida maior com preservacao daintegridade do sistema nervoso central.
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