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INTRODUGAO:

A deficiéncia de Citrina, ou Citrulinemia tipo Il, € uma condicdo rara de heranga autossémica recessiva
causada por variantes patogénicas em homozigose ou heterozigose composta no gene SLC25A13, que
codifica a proteina citrina. Esta proteina é um transportador mitocondrial de aspartato/glutamato, essencial
para o funcionamento do ciclo da ureia e o transporte de NADH através da lancadeira malato-aspartato no
figado. No periodo neonatal manifesta-se por colestase intra-hepatica, na infancia com déficit pondero-
estatural e dislipidemia e em adultos com hiperamonemia recorrente e sintomas neuropsiquiatricos. Exames
moleculares sdo frequentemente utilizados na investigagdo de doengas metabolicas hereditarias. A presenca
de variantes de significado incerto (VUS) ndo confirma ou exclui o diagnéstico genético de uma doenca até a
sua reclassificagdo.

DESCRIGAO DO CASO:

Masculino, 2 meses, baixa estatura, peso adequado para a idade e desenvolvimento neuropsicomotor normal.
Nega histéria familiar de doencas genéticas. Encaminhado por citrulina elevada. Foi realizado o segundo perfil
de aminodacidos com aumento da arginina. Terceiro perfil realizado sem alteragdes. Solicitados exames
laboratoriais e Painel de Disturbios do Ciclo da Uréia. O painel identificou duas VUS no gene SLC25A1.
Durante seguimento o paciente evoluiu com retificacdo da curva de perimetro cefalico e mantendo baixa
estatura para idade. A amdnia e o perfil lipidico estavam normais, transaminases hepaticas e fosfatase alcalina
elevadas. Foram solicitados os painéis genéticos dos pais da crianca e, identificada em cada um dos genitores
uma das VUS em heterozigose no gene SLC25A13. Diante da néo excluséo definitiva do diagndstico, paciente
segue em acompanhamento no servigco, sendo orientada dieta com aumento do aporte de proteinas e
gorduras, em especial de triglicerideos de cadeia média.
Graficos de crescimento do paciente
Estaturalidade (E/l) Perimetro cefalico/idade

—3{07 % ~ 6/S % ~10/80 % ~ 6/76 % GO ¥ = 3/97 % = 5/95 % ~ 10/90 % = 26/76 % = 50 %

90 52

Estatura (cm)
da cabega (c...

feréncia

Circunf

6 9 2 5 o 3 6 9 12 15 18
Idade (meses) Idade (meses)

DISCUSSAO E COMENTARIOS FINAIS:

A andlise do caso ressalta os desafios diagndsticos enfrentados na genética. Apesar de o paciente ser
oligossintomatico, a presencga das VUS impede um diagnéstico definitivo. Nesse contexto, é importante manter
o0 acompanhamento clinico e reavaliar as VUS periodicamente: até que sua reclassificagdo permita a definigdo
diagnostica.
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