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INTRODUCAO A Hiperargininemia é um erro metabdlico raro no ciclo da ureia, sendo a enzima
hepética arginase-1 o componente defeituoso, elevando as concentracfes de arginina no plasmae
consequentemente aumento dos niveis séricos de amdnia. DESCRICAO DO CASO Crianga, 8
anos, sexo feminino com relato de desenvolvimento neuropsicomotor adequado até os 3 anos de
vida, quando iniciou quadro de regressdo das aquisicbes motoras. Paciente que até entdo
deambulava iniciou com marcha atéxica acompanhada de espasticidade e incoordenacdo motora.
Posteriormente evoluiu com paresia de membros inferiores. Iniciou com dificuldade de
articulagdo das palavras. Apresentou quadro de movimentos miofasciculares em face, além de 1
episddio de crise convulsiva tbnico-clénica generalizada na vigéncia de febre e episddios
posteriores de crises de auséncia. Genitora procurou unidade hospitalar, sendo a paciente
internada para compensagdo e investigacao do quadro. Paciente foi encaminhada para unidade de
referéncia, onde iniciou a pesquisa para erro inatos do metabolismo, com diagnéstico de
hiperargininemia aos 6 anos de vida. Paciente iniciou dieta controlada (restringindo o excesso de
arginina) associada a0 Benzoato de Sodio. Apo6s inicio do tratamento foi observado melhora
significativa das fun¢es motoras, a paciente voltou a deambular com apoio, mesmo com marcha
incoordenada, aém de melhora na dicgdo. Desde entdo apresenta alguns internamentos com
descompensacdo do quadro, identificando-se em todos eles elevacdo da ambnia sérica com
hiperamonemia encefalopatica e necessidade de jejum e hidratacdo venosa vigorosa
DISCUSSAO A hiperargininemia é uma doenca autossdmica recessiva e com apresentacio
clinica que usuamente € diferente dos outros distlrbios do ciclo da ureia, sendo incomum a
ocorréncia de crises de encefaopatia por hiperamonemia. CONCLUSAO Este trabalho
demonstra a importancia de um diagndstico precoce e instituicdo da terapia adequada diante de
uma doenca metabdlica incomum, a hiperargininemia, evitando-se complicacbes com perdas
neurol égicas irreversiveis e em casos extremos até mesmo obito.
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