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Resumo: A hiperglicinemia ndo cetética (HNC) é uma deficiéncia no sistema enzimatico de clivagem da
glicina que provoca seu acumulo nos liguidos corporais. Principais manifestacdes clinicas:
hipotonia, apneia, solugos, convulsdes, e atraso no desenvolvimento. O objetivo desse trabalho €
relatar sobre um lactente com suspeita de HNC. H.M.P, lactente, 1 més de vida, feminino,
nascido de parto cesareo. Filha de casal ndo consanguineo. Mae 30 anos, GIIPIIAO, hipertensa
em uso de metildopa. Sorologias coletadas no pré natal negativas. Nascida a termo (40 semanas),
peso de nascimento 33659, escore de Apgar 9/9, sem necessidade de reanimacdo neonatal. Apos
24h de vida apresentou hipoatividade, dificuldade de sucgdo, sendo necess&ria a transferéncia
para uma unidade com terapia intensiva (UTI) neonatal, onde evoluiu com apneia, hipoatividade,
hipotonia global, insuficiéncia respiratéria com necessidade de intubacdo orotraguea e suporte
ventilatério, movimentos cl6nicos e espasticidade de membros sendo prescrito anticonvulsivantes
por epilepsia de dificil controle. Investigagdo neurolégica e de doenca neuromuscular sem
alteragdes relevantes. Eletroencefalograma com atividade epileptiforme, ressonancia nuclear
magnética de cranio com agenesia de corpo caloso. Painel genético para atrofia muscular
espinhal negativo, caridtipo (46 XX), teste do pezinho ampliado com cromatografia de
aminoécidos normal. Puncdo liqudrica com celularidade e bioquimica sem alteracdes, cultura
negativa e PCR para herpes 1 e 2 negativos. Em investigacdo para erro inato do metabolismo
(EIM), dosagem de amobnia sérica aumentada (125umol/L), Anion GAP e Lactato normais, sem
acidose metabdlica. Amostra urinaria para avaliacéo de EIM com alteracdo suspeita no teste geral
de aminoécidos, com destaque para glicina. Repetido exame com amostra de plasma e nova
amostra urindria, para confirmacdo diagnodstica de hiperglicinemia ndo cetética. Iniciado
tratamento com Benzoato de sddio. A HNC, é um EIM da glicina definido pela atividade
deficiente do sistema enzimatico de clivagem da glicina (GCS), que resulta no acimulo de
glicina em todos os tecidos do corpo, ela é categorizada em severa e atenuada. A maior parte dos
casos tem inicio no periodo neonatal e aproximadamente 85% tém HNC severa. Acredita-se que
a prevaléncia da HNC sgja subestimada devido a dificuldades de diagnoéstico. A sintomatologia
se manifesta ja nos primeiros dias ou semanas de vida e 0s sintomas mais marcantes sao
convulsdes refratérias ao tratamento, dificuldades respiratérias, como soluco e apneia, letargia,
dificuldade de se alimentar e hipotonia, podendo levar a morte. Atualmente, a terapia € baseada
no controle das convulsdes e diminuicdo da concentragdo da glicina. Usuamente utilizado o
benzoato de sodio e antagonistas do sitio do receptor NMDA (receptor N-metil-D-aspartato).
Outros tratamentos ainda controversos também sfo descritos. E essencial que o diagndstico sgja
feito para gerar informagdo e aconselhamento genético.
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