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INTRODUCAO:

s N

A aciddria glutarica tipo | (AGl) é uma
doenca genética de padrdo recessivo do
grupo de erros inatos do metabolismo, com
incidéncia  aproximada de  1:100.000
nascidos-vivos. E uma doenca metabdlica
gue provoca gliose e perda neuronal nos
ganglios da base, além de um distarbio
progressivo do movimento que costuma
iniciar no primeiro ano de vida, comumente
ap6s algum quadro infeccioso. Por afetar
principalmente a regido responséavel pelo
controle motor, a doenca é caracterizada
por crises de distonia de dificil controle,
além de encefalopatia aguda, hipotonia e
convulsdes. Diagnosticos precoces resultam
em melhora da sobrevida e menor gasto do
servico publico. Se tardio, a sequela
neuroldgica irreversivel impacta
negativamente na sobrevida
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DESCRIGCAO DO CASO:

nina e elevacdo significativa de écidos\
organicos urindrios. Aventada a
possibilidade de AG1, com 1 ano e 2 meses
o paciente foi transferido para um hospital
referéncia em doencas genéticas, onde
realizou painel molecular sugestivo de AG1
com gene patogénico em homozigose.
Iniciou-se introducéo gradual de
anticonvulsivantes, anticolinérgicos,
espasmolitico e antipsicéticos para controle
de  distonia, porém  evoluiu  com
necessidade de sedacdo continua com
midazolam e morfina, apds cetamina em
monoterapia n&o controlar hipertonia.
Atualmente é dependente de dieta enteral
exclusiva, oxigénio por cateter nasal 2 I/min
para conforto e sedoanalgesia com
midazolam e morfina continuos. Entrou em
cuidados paliativos com 1 ano e 5 meses,
apds determinacdo de irreversibilidade do
quadro e esgotamento terapéutico pela

\_equipe multiprofissional. )

DISCUSSAO E COMENTARIOS FINAIS:

( N\
MMC, 1 ano e 7 meses, sem intercorréncias
no pré-natal, nascido a termo com 3.016g,
47cm de comprimento e 35 cm de perimetro
cefalico, pais consanguineos, sem historico
familiar de  doengcas genéticas ou
neurologicas e previamente higido iniciou
aos 12 meses com quadro de diarreia e
vomitos, evoluindo com hipotonia e tremor.
Internou  num hospital da cidade com
suspeita de crise convulsiva. Iniciou com
dieta enteral a partir da identificacéo de baixo
peso e disfagia. Por suspeita de Guillain-
Barré, recebeu 2 doses de imunoglobulina,
sem resposta. Foi transferido a um hospital
da capital por persisténcia dos sintomas e
necessidade de investigacdo de doenca
neurolégica. Em ressonancia de encéfalo,
foram observadas éareas de restricdo a
difuséo com elevacéo da intensidade de sinal
em T2/FLAIR acometendo globos palidos,
putamen e nicleos caudados, bem como os
peddnculos cerebrais bilateralmente. Em
gasometria venosa foi verificado acidose e
lactato elevado. Diante da possibilidade de
doenca neurogenética, foi coletado amonia,
com resultado 107, e se procedeu com coleta
de material com swab oral para Painel Next-
Generation  Sequencing de  doencas
genéticas. A dosagem de aminoacidos
séricos indicou discreto aumento de
aminoacidos de cadeia ramificada e fenillala-

(A AG1 é caracterizada pela deficiéncia da]
enzima glutaril-CoA desidrogenase e sua
auséncia provoca o acumulo de metabdlitos
intermediarios neurotoxicos, especialmente
de ganglios da base, além de degeneragao
neuronal, prejuizo de mielinizagdo e de
barreira hematoencefélica e morte de
astrocitos, resultando em redugao da sintese
de GABA - neurotransmissor inibitorio,
contribuindo para a hiperexcitabilidade e
progressdao das lesdes cerebrais. A
terapéutica tem como pilar o diagnéstico
precoce e a eliminagdo dos aminoacidos na
dieta e diminuindo o acumulo dos
metabdlitos neurotdxicos. Quanto antes
estabelecido o diagndstico, melhor o
prognéstico.  Portanto, evidencia-se a
importancia da realizagdo de exame de
triagem neonatal para diagnostico da de
AG1l, a partir da dosagem sérica do
metabolito glutarilcarnitina.
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