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INTRODUCAO Anemia Megalobléstica responsiva a Tiamina (TRMA) é uma doenca rara
autossomica recessiva, tendo sido relatados apenas 130 casos, causada por mutagdes no gene
SLC19A2. O objetivo do trabalho € relatar 0 caso de um paciente com TRMA.
APRESENTACAO DO CASO Sexo feminino, 2 anos de idade, pais primos de primeiro grau,
apresentando perda de audicdo, iniciou com sintomas de infeccdo do trato urindrio e
hiperglicemia. ApGs tratamento da infecgdo, manteve-se hiperglicémica, conduzindo ao
diagndstico de Diabetes Mellitus tipo 1 (DM1). Iniciou-se tratamento com Insulina NPH. Apés 2
meses, apresentou-se ainda hiperglicémica e anémica. Surge suspeita de TRMA, com solicitacdo
de exames complementares de dosagem de Tiamina e da bioquimica do Ferro. Os resultados
demonstraram deficiéncia de Tiamina, bioquimica do ferro normal. Eliminando hipotese de
Anemia Ferropriva e iniciou-se reposicdo de Tiamina. ApOs 5 meses, paciente apresentou
hipoglicemia, sendo necessério reduzir dose de insulina, melhora da audicdo e sem anemia. O
prognostico fortalece a hipétese diagnostica de TRMA. DISCUSSAO A triade de apresentacdes
clinicas, anemia megalobléstica, DM1 e surdez neurossensorial, é carateristica da TRMA
condicdo autossdmica recessiva rara. O diagnéstico da TRMA ¢é formalizado apds andlise
genética molecular demonstrar alelos patolégicos no gene SLC19A2. Contudo, o diagnéstico
pode ser estabelecido apds observacdo de anemia megalobléstica, com niveis normais das
vitaminas B9 e B12 e consequente resposta positiva a administracdo de tiamina. A primeira
medida a ser adotada no tratamento deve ser a administragdo de tiamina ora para melhorar o
quadro hematolégico e da DM 1. O prognostico mostra-se mais positivo quando o tratamento é
iniciado de forma precoce. Porém, faz-se necessério acompanhamento e administracdo da tiamina
pelo resto da vida. CONCLUSAO O caso de TRMA apresentado apresentou bom progndstico,
devido a administracdo de forma répida e precoce de Tiamina como tratamento, sendo
recomendada seu uso em caso de confirmacéo da doenca.
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