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Resumo: a acidaria glutérica (AG) tipo 1 € uma doenca autossdmica recessiva rara, no defeito na origem
do &cido glutérico, acido 3-hidroxiglutarico, &cido glutaconico e glutarilcarnitina elevados, que
podem ser detectados por cromatografia gasosa/espectrometria de massa (acidos organicos) ou
espectrometria de massa em tandem (acilcarnitinas). A idade de inicio dos sintomas varia de fetal
até a idade adulta. Os pacientes com AG tipo 1 leve sdo assintomaticos, no entanto, AG tipo 1
grave pode causar morte ou incapacidade devido a encefal opatia aguda. Quando hainicio precoce
tém um prognodstico ruim. A triagem neonatal é fundamental para o diagnostico precoce e
melhora do prognostico. Menor de 06 meses, masculino, com relato que apos 48 hrs da aplicacéo
da terceira dose da vacina pentavalente e influenza iniciou prostragdo, geméncia, palidez cuténeo
mucosa e vomito, o que motivou atendimento médico. Entretanto, apresentou crise convulsiva
afebril e hipoglicemia (17 mg/dl). Sendo realizado midazolam e glicose. Todavia, devido a novas
crises foi encaminhado para a UTI pediétrica. Redlizado TC de crénio com reducdo cortical
difusa e ventriculos laterais com discreta ectasia compensatoria. A RNM de cranio com alteracéo
de sina envolvendo os nlcleos da base simétrica. Na puericultura apresentou provavel atraso no
DNPM por ndo sustentar a cervical e hipotonia, realizou USTF com cisto de plexo coroide.
Possui irmé com quadro de hipoglicemia com sincopes recorrentes, com diagnéstico de AG, fez
uso de &c. valproico. Foi solicitado teste do pezinho ampliado aterado para AG, pesquisa de
acidos organicos na urina positiva para écido glutarico e testes genéticos. Introduzido a dieta
especifica e menor estavel porém com hipotonia generalizada. AG apresenta inicio agudo de
lesdo estriatal antes de 3 a 6 anos, precipitada por doencas infecciosas, vacinas, febre, resultando
em disturbio de movimento irreversivel, principamente disténico, com expectativa de vida
limitada. AG tipo 1 com padr@o de neuroimagem caracteristico de atrofia frontotemporal e lesdes
estriatais. Diagnostico feito pela presenca dos &cidos na urina. Os pacientes tratados
precocemente (idealmente por meio de triagem neonatal) apresentam um resultado
neurocognitivo favorédvel a longo prazo, enquanto os pacientes tratados tardiamente ou nao
tratados podem apresentar deficiéncias irreversiveis e neurocognitivas graves. AG é uma doenca
autossbmica recessiva rara, com diagnostico precoce possivel através do teste do pezinho
ampliado e do teste da bochechinha, com manifestagdes clinicas inespecificas e que gquando
ocorrem ja ha lesdo cerebral devido ao acimulo de &c. glutarico. Seu tratamento através da dieta
deve ser 0 mais precoce possivel para evitar sequelas graves. Sendo assim, torna-se visivel a
importancia da realizacdo destes testes para 0 diagnéstico e tratamento precoce, melhorando a
perspectiva de vida destas criangcas com menores sequel as neurocognitivas e motoras.
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