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Resumo: INTRODUCAO A mutacio do gene da enzima metileno tetrahidrofolato redutase (MTHFR) é
observada, atualmente, em 5-25 da populacdo. Sabe-se, adém disso, que a condicdo em
homozigose esta associada a um risco 5-6 vezes aumentado de trombose venosa. DESCRICAO
DO CASO Menina, 3 anos, iniciou com vomito e febre ndo aferida durante 2 dias. Nainternagéo,
evoluiu com diminuicdo da forca dos membros inferiores, ndo sustentacdo do torax, desvio de
comissura labial para esquerda, auséncia de espasticidade e for¢a diminuida em hemicorpo
esguerdo grau 3. Realizou tomografia computadorizada de crénio com contraste e se obteve o
diagnostico de acidente vascular cerebral (AVC) isquémico da artéria cerebelar antero-inferior.
Em exame feito posteriormente, descobriu-se que a paciente é portadora da mutacéo do gene da
metilenotetrahidrofolato redutase - homozigoto mutante. Iniciou-se o uso de acido acetilsalicilico
(AAS) 50mg 1 vez ao dia e é&cido félico 5mg 2 vezes ao dia. No decorrer dos dias, paciente
apresentou melhora progressiva e evoluiu sem sequelas. Manteve-se tratamento medi camentoso
continuo, sem demais queixas. DISCUSSAO Um aumento relativo do risco de AV C's pediétricos
esta associado a mutagdes em genes relacionados as trombofilias hereditérias. Logo, a deteccdo é
necessaria para a aplicacdo de profilaxia e para investigacdo de historia familiar. No geral, o
screening de defeitos relacionados ao aumento do estado protrombético € indicado em criangas
gue ja tiveram eventos tromboembdlicos, visto que ndo existem fortes evidéncias de causa e
consequéncia. Além disso, teste para polimorfismo de MTHFR néo é indicado primariamente, ja
gue € um distarbio incomum. Portanto, AV C consequente desse gene mutado ocorre raramente.
CONCLUSAO: O AVC isquémico em paciente pediétrico associado & mutacdo do gene da
MTHFR é uma patologia grave e rara que requer suspeita diagnostica correta, com a finalidade
de uma répida identificacdo para reduzir morbimortalidade. REFERENCIAS: RAFFINI, Ledie.
Screening for inherited thrombophilia in children. Disponivel em:
https://www.uptodate.com/contents/screeni ng-for-inherited-thrombophilia-in-
children?topicRef=6224source=see_link. Acesso em: 8 ago. 2029.
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