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DISCUSSAO E COMENTARIOS FINAIS

INTRODUGAO

A forma neonatal aguda da citrulinemia tipo | € um defeito do ciclo

da uréia de heranga autossdmica recessiva (AR) devido variantes

bialélicas no gene ASS1'. Casais portadores assintomaticos tém

25% de terem filhos afetados.

A triagem neonatal (TN) demonstra aumento de citrulina, quando

confirmada em segunda amostra se deve quantificar o aumento e

dosar amonia imediatamente™-2.

A hiperamonemia € neurotoxica em niveis superiores a 400

umol/L e provoca letargia, recusa alimentar, vomitos e sinais de

hipertensdo intracraniana. Sem tratamento imediato,

a

hiperamonemia causa sequelas neurolégicas graves e desfechos

fatais. A andlise genética é necessaria para confirmagdo do

diagnostico bioquimico e aconselhamento genético’.

Neste relato de caso até o 38° dia de vida de uma menina é

relatada a histéria natural da citrulinemia modificada pela TN.

DESCRIGAO DO CASO

Primogénita de casal ndo consanguineo, com ascendéncia
italiana e libanesa.

A amostra para triagem neonatal foi coletada no 3° dia de
vida.

No 21° dia de vida, confirmou-se triagem positiva e a amoénia
era de 125umol/lL (VR até 80pmol/L). Foi internada
assintomatica em UTI-Neonatal para rigido monitoramento.

Entre o0 24° e 25° dias de vida observou-se leve hipoatividade,
a citrulina era de 3.513,1pmol/L (VR 10-45pumol/L) e a
aménia aumentada (230 e 215 ymol/L).

Instituiram-se dieta restrita em proteina natural e de formula
metabdlica com aminoacidos essenciais para defeitos do
ciclo da uréia, benzoato de soédio e suplementagdo de
arginina.

Do 252 aos 33° dias de vida, apds o inicio do tratamento, a
aménia oscilou entre 26 e 50 pmol/L.

Nos 31° e 32° dias de vida,
neuropediatrica, que incluiu RM cerebral
absolutamente normais.

realizou uma avaliagdo
que foram

A alta hospitalar, no 33° dia de vida com diagndstico clinico e
bioquimico de citrulinemia.

Os pais receberam treinamento e todas as orientagbes da
equipe profissional para prosseguir o tratamento em
domicilio.

A ordenha do leite materno iniciada no hospital foi mantida,
as fontes de proteina eram leite materno ordenhado e féormula
especial.

O quadro clinico e bioquimico permaneceu estavel em
domicilio, no 38° dia de vida, confirmou-se o diagnéstico de
citrulinemia tipo | através da identificagdo de duas variantes
patogénicas (c.970G>A e c.1168G>A) em heterozigose
composta no gene ASS1.

equipe especializada

na detecgdo de erros inatos do metabolismo;

quando ha fatores de

necessidade absoluta de uma equipe profissional

O diagnostico precoce acompanhado de tratamento com

garantiu o desfecho clinico

desejavel.

Aqui reiteramos que a triagem neonatal expandida ¢ eficaz

reforgamos

a necessidade do rastreamento universal e ndo somente

risco (casos familiares e/ou

consanguinidade); demonstramos a importancia da coleta
da

disso

amostra entre o 3° e 5° dias; e além

demonstramos que muito além da triagem, ha
para

que um programa de triagem neonatal seja exitoso.
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