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Resumo: A deficiéncia de arginase 1 é um erro inato do metabolismo causado pela mutagcdo do gene ARG1
em homozigose. E uma doenca rara com incidéncia aproximada de 1 a 2 acometidos para cada 2
milhdes de nascidos vivos. A enzima arginase (A1) é responsavel pela degradacdo da argininaem
ureia e ortinina. A sua auséncia gera hiperarginemia e deficiéncia de metabalitos finais que levam
a danos neuroldgicos, ateracbes no reparo tecidual, desenvolvimentos neurona e replicacdo
celular. Paciente com 9 anos de idade, sexo feminino, portadora de deficiéncia de arginase
confirmada em teste molecular (gene ARG1), com encefalopatia progressiva e paraparesia
espastica. Evoluiu com pancitopenia persistente e vasculite periungueal e em face. Optado por
internacdo hospitalar para investigacdo. Realizado mielograma com celularidade discretamente
hipocelular normomaturativa com séries granulociticas, megacariociticas e eritrociticas normais.
Exames laboratoriais mostraram anemia hemolitica com Coombs direto positivo, FAN positivo,
anti-DNA positivo, anti-SM positivo e hipocomplementemia mantida. Na capilaroscopia de
cuticula no leito ungueal, encontrado espessamento de cuticula, diminuicdo na quantidade de
capilares e dilatacdo de alguns outros vasos. Posteriormente a paciente também evoluiu com
alopecia e proteintria. Portanto, foi fechado diagnostico de L Upus Eritematoso Sistémico (LES) e
iniciado o tratamento adequado, com resposta parcial. O acimulo de arginina e seus metabdlitos
guanidinicos levam a manifestacdes mais tardias, geralmente a partir dos 2 anos de idade. O
quadro clinico envolve sintomas predominantemente neurolégicos, como atraso do
desenvolvimento psicomotor, déficit cognitivo, espasticidade, letargia, coma, epilepsia e
sintomas gastrointestinais como vémitos. O diagnostico pode ser feito pela dosagem de arginina
em fluidos do paciente, além do uso de testes genéticos. Por ser uma doenca rara e
subdiagnosticada, a fisiopatologia e o quadro clinico ainda ndo sdo totalmente esclarecidos. A
baixa atividade da arginase modifica a replicacdo e maturagcdo de diversos tecidos, incluindo o
tecido linfopoietico. A arginase e a sua interagdo com a via do 0xido nitrico agem na supressao
de linfocitos e os metabdlitos de ambas agem como moderadores da funcdo de céulas T,
modificando respostas inflamatérias. Apesar de ainda ndo ser possivel estabelecer uma relacdo
clara, alguns estudos ja mostram a relacdo da baixa atividade da arginase com o LES e outras
doencas autoimunes. Questionamos se erros inatos do metabolismo podem levar a uma disfungéo
do sistema imune e consequentemente a quadros de doencas autoimunes. A deficiéncia de
arginase € uma doenca pouco conhecida, de modo que novos aspectos fisiopatogénicos, sintomas
e complicagBes podem ser descobertos a0 longo dos estudos dessa condigdo. E importante
documentar a incidéncia de situacBes atipicas como a do caso relatado e estudar possiveis
associacles inéditas entre as suas patologias.
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