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Introducao

A deficiéncia de acil-CoA desidrogenase de cadeia muito longa (VLCADD) é um erro
inato do metabolismo resultante da falha da beta-oxidagdo dos dcidos graxos, o
que gera sintomas caracteristicos. A incidéncia desta desordem € 1.50.000 e suas
diferentes formas de acometimento relacionam-se a deficiéncia total ou parcial da
enzima.

Descricao do Caso

Paciente masculino, nascido com 38+4, PN 2615g, PIG, PC 38cm, APGAR 8/9. RN
interna em UTI neonatal devido a disfung¢do respiratoria, necessitando do uso de
VNI. Realizou tratamento para sifilis congénita, sepse precoce e tardia, alem de
intercorréncias como hipoglicemia e crise convulsiva. Ao longo do primeiro més de
vida, apresentou regressdo do neurodesenvolvimento e hipotonia global associada
a cardiomiopatia hipertrofica de inicio pos natal, com evidéncia de hipertensdo
pulmonar em ecocardio. Transferido para o Hospital de Clinicas de Porto Alegre
para investigacdo de doenca genética - comprovado alto grau de consanguinidade.
Durante a internacdo, apresentou intercorréncias, como necessidade de transfusoes
sanguineas, hepatoesplenomegalia e falha de extubagdo, evoluindo com
traqueostomia. Em investigacdo com a equipe da genética, percebeu-se que a
clinica do paciente era compativel com VL.CADD (hipotonia, hipoglicemia, regressdo
no desenvolvimento, elevacdo de creatinofosfoquinase, elevacdo de transaminases,
cardiomiopatia hipertrofica, hipertensGo pulmonar, hepatoesplenomegalia), porem
ainda ndo descartado a associagdo de outra doenga genética. Iniciado tratamento
dietético para o paciente e medicamentos para epilepsia, com paciente estdvel
durante a internacgdo.

Discussao

O paciente apresentou uma evoluc¢do caracteristica de uma doenca genética,
suspeitado diagnostico pelo alto grau de consanguinidade. A doenca de base do
paciente encaixa-se nas doencas consideradas raras, com comprometimento grave
e uma evolugdo desfavoravel Quanto mais precoce o diagndstico, mais
rapidamente instala-se a terapia, como a mudanca dietética aplica-se nesse caso.

Conclusao

A importancia do conhecimento de doencas genéticas encontra-se no fato de
desconfiar quando a clinica de um recem nascido € incompativel com a evolucao
natural da crianca. Suspeitar e encaminhar para um centro de referéncia salva a
vida do paciente, uma vez que se e realizado o diagndstico clinico e a terapia pode
ser instituida. Dessa forma, procura-se salvar a vida do paciente atraves da terapia e
instruir a familia sobre a sindrome genética e os riscos em futuras gestacées.
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