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Resumo: Os erros inatos do metabolismo (EIM) constituem um grupo de doencas com manifestactes
clinicas diversas, sendo as neurol6gicas como letargia, hipotonia e convulsdo as mais frequentes.
O julgamento clinico deve guiar exames laboratoriais pertinentes, permitindo gque se inicie o
tratamento. CASO CLINICO: RN, Apgar 9/9, masculino, Termo, PIG, BP, Microcefalia. Mae
teve Diabetes Gestacional controlada com dieta, tabagista, pré nata adequado. Sorologias na
Maternidade negativos. TORCH a0 nascimento normais. Com 12 horas evoluiu com
Hipomagnesemia, Policitemia e Ictericia neonatal. No 3° dia, apresentou hipoatividade, crises
convulsivas refratarias com necessidade de 10T. Exames laboratoriais demonstrando acidose
respiratoria, hiperaménemia, aumento de lactato e hipocalcemia. Devido elevacdo progressiva de
Amobnia tratada com dialise peritonea e Benzoato de Sodio. Com um 1 més os nivels de ambnia
reduziram para uma faixa <200mg/dl, sendo suspensa diaise peritoneal.Aos 36 dias apresentou
aumento dos niveis de amoénia (366 mg/dL), reiniciada didlise. Com 46 dias, piora do estado
geral e retorno das crises convulsivas. Obito com 53 dias de vida. Triagem de EIM: elevagio de
Alanina, Glicina, Glutamina, Lisina, Ornitina, Prolina, Asparagina e Triptofano, cromatografia de
aminoécidos: moderada reducéo de citrulina e &cidos organicos urindrios, expressiva excrecdo de
acido lético, discreta excrecdo de acido orotico e moderada reducdo dos niveis de citrulina. Painel
genético: microdelecdo nos genes Ornitina transcarbamilase. DISCUSSAOQ: Erros no ciclo da
ureia resultam no acumulo de aménia no sangue, causando toxicidade cerebral ( convulsdo, coma
e 0bito). A deficiéncia de ortitina transcarbamilase € o defeito mais comum,sendo ligado ao X.
Nos casos suspeitos, gasometria arterial, ambnia, acetato sérico, glicose, eletrdlitos e triagem
Sérica e urinéria de EIM sfo importantes para o diagnéstico. CONCLUSAO: EIM tem evolucéo
na maioria das vezes de dificil mango clinico e diagnostico, esse trabalho demonstra a
necessidade de implantacdo de triagem neonatal universal e estudos sobre essa patologia
potencialmente fatal.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/41-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/0375-al teracoes-neurol ogi cas-secundarias-a-erro-inato. pdf



