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INTRODUCAO: A hiperglicinemia n&o-cetética - desordem metabdlica de heranca autossdmica
recessiva - caracteriza-se pela falta da enzima que catalisa a conversdo de glicina em é&cido
hidroximetiltetra-hidrofélico, dioxido de carbono e aménia, no figado e no cérebro, resultando
em aumento da glicina nos liquidos corporais, responsavel por manifestagdes neuroldgicas
precoces e ao comprometimento do estado nutricional. DESCRICAO DO CASO: Neonato de
pais ndo consanguineos, a termo, adequado para a idade gestacional, com triagem neonata
normal, apresentou dificuldade de sucgdo, choro fraco e hipoatividade nas primeiras horas de
vida, evoluindo com convulsdes de dificil controle e mioclonias. Iniciado esgquema terapéutico
com multiplas drogas anticonvulsivantes. Foram realizados perfil de aminoéacidos por
espectrometria de massas em tandem no plasma, aminograma urinério, perfil de acilcarnitinas e
puncdo liquorica, evidenciando hiperglicinemia, hiperglicinuria e hiperglicinorraguia. A relacéo
da glicina liquérica sobre a glicina plasmética foi de alta proporcéo - 0,18 - firmando diagndstico
de hiperglicinemia ndo-cetética. DISCUSSAO: A investigacdo diagnostica excluiu doencas
infecciosas/sepse, pulmonares e cardiacas, bem como outras doengas metabdlicas como acidemia
propidnica, metilambnica e isovalérica, com sintomatologia semelhante. Foi realizado teste
terapéutico com piridoxina e com 14 semanas de vida foi submetido a gastrostomia, visando a
adequada manutencéo do estado nutricional, que se encontrava comprometido. O tratamento foi
baseado, ainda, na suplementacdo de vitamina A e D, piridoxina, é&cido fdlico e ferro, além de
administracdo de benzoato de sodio e L-carnitina. CONCLUSAO: O relato deste caso evidencia
a importancia da investigacdo e diagnostico precoce deste erro inato do metabolismo frente a
multiplas convulsdes ndo controlaveis no recém-nascido hipotdnico. Nesse sentido, é
fundamental 0 acompanhamento rigoroso pelo pediatra do estado nutricional e metabdlico da
crianca, quanto o aconselhamento genético familiar e orientacdo de investigacdo pré-natal em
gestagOes subsequentes.
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