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Resumo: A deficiéncia de esfingomielinase &cida (ASMD) é uma doenca rara, de depdsito lisossdmico,
autossdmica recessiva, ocasionada pela deficiéncia da enzima esfingomielinase acida, que leva ao
acumulo de esfingomielina no figado, bagco, medula éssea, pulmdes e linfonodos. Apresenta-se
como a forma neurovisceral infantil (tipo A), neurovisceral crénica (tipo A/B) e viscera crénica
(tipo B). O tipo A é a forma grave, de inicio precoce, que leva a hepatoesplenomegalia, doenca
pulmonar intersticial, dificuldades alimentares e perda de habilidades motoras nos primeiros
meses de vida. A perda rdpida e progressiva da funcéo neuroldgica, levando a morte, ocorre por
volta dos dois a trés anos de idade. Paciente, sexo feminino, 1 ano e 5 meses, encaminhada para
investigacdo de hepatoesplenomegalia, atraso no crescimento e no desenvolvimento
neuropsicomotor, percebidos pela mée desde os 7 meses de vida. O historico familiar revela pais
jovens e consanguineos, irma de 5 anos higida e irma falecida aos 2 meses com suspeita de
fibrose cistica e artrogripose. Ao exame fisico, crianca desnutrida grave, com magreza acentuada
(IMC: Z score<-3). Abdome com borda hepaticalisa, palpavel a 6,5 cm do bordo costal direito na
linha mamilar, baco a 7 cm do processo xifdide e borda esplénica palpavel a 11,5 cm do bordo
costal esquerdo. Laboratério evidenciou colesterol total 214 mg/dL, HDL 20,7 mg/dL, LDL
160,3 mg/dL, TG 165,7 mg/dL, AST 31,5, ALT 126,5 e funcdo hepética preservada. No
mapeamento de retinag, evidenciado mancha cergja, sugestivo de doenca de depdsito. Excluidas
causas infecciosas e neoplasicas. Dosagem da esfingomielinase reduzida 0,69 mcmol/L/h
(VR:Superior ou igual a 1,02 mcmol/L/h) e beta-glicosidase normal. No sequenciamento
genético, presenca de variante patogénica em homozigose no gene SMPD1. O diagnéstico fina
foi de Deficiéncia de Esfingomielinase Acida (ASMD), tipo A. Infelizmente, a paciente veio a
Obito em casa apos alta hospitalar por complicaces da doenca As patologias dos erros inatos do
metabolismo (EIM), como a ASMD tipo A, sdo raras, heterogéneas e multissistémicas. Os
sintomas da ASMD incluem neurodegeneracdo rapida, hepatoesplenomegalia e faéncia
multissistémica, frequentemente levando a um desfecho fatal na infancia. O seu diagndstico é
desafiador devido a apresentacdo clinica heterogénea e a sobreposicdo de sintomas com outras
doencas. A confirmacdo diagnostica requer testes para medir a atvidade da enzima
esfingomielinase &cida e estudos genéticos para identificar mutagdes nos genes SMPD1. O
manegjo da ASMD é complexo, exigindo uma abordagem multidisciplinar, e o tratamento €
principalmente sintomético e de suporte, uma vez que ndo existe cura para a doencga. Este relato
enfatiza a importancia do diagndstico precoce e preciso da ASMD, com acompanhamento
multidisciplinar. S8 necessarios mais estudos para desenvolver novas terapias e melhorar a
qualidade de vida dos pacientes.
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