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 Distúrbios do Metabolismo de 
Neurotransmissores são um grupo 
heterogêneo de doenças 
neurometabólicas, frequentemente de 
início na infância e com manifestações 
neurológicas graves, como encefalopatia 
e distúrbios do movimento. Apesar de 
raras, algumas dessas condições 
possuem tratamento específico, sendo o 
diagnóstico precoce essencial para o 
melhor prognóstico.

  Este relato de série de casos 
destaca a diversidade clínica dos 
Distúrbios Relacionados a 
Neurotransmissores, bem como a 
importância do diagnóstico precoce e 
do acesso ao tratamento. A evolução 
clínica dos pacientes, especialmente 
nos casos tratáveis como DRL e 
Deficiência de PTPS, evidencia o 
impacto positivo da intervenção 
precoce. O reconhecimento dos sinais 
precoces e a ampliação do acesso a 
testes bioquímicos e moleculares são 
fundamentais para modificar a 
trajetória dessas doenças.  Série de casos, retrospectiva, com 

dezessete pacientes com diagnóstico 
clínico-bioquímico e/ou molecular de 
Distúrbios do Metabolismo de 
Neurotransmissores, conforme tabela 1 
abaixo. 
  A idade de início dos sintomas variou 
de 1 dia de vida a 7 anos (média de 1,9 
anos). Os principais achados clínicos 
incluíram hipotonia (n=11), epilepsia 
(n=13) e distonia (n=5). O tempo do 
início dos sintomas ao diagnóstico 
variou de 3 dias a 15 anos (média de 3 
anos e meio.
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Hiperglicinemia 
Não Cetótica 

Deficiência de 
PTPS

Distonia Responsiva à 
Levodopa

Deficiência de Semialdeído 
Succínico Desidrogenase

Total de pacientes 8 4 4 1

Sexo
Feminino 
Masculino

5
3 

2
2 

2 
2 

1
0

Genótipo disponível 5 1 1 1

Consanguinidade 4 0 0 1

Média de idade dos 
sintomas

6 dias 9 meses  4,5 anos 2 meses

Média de idade ao 
diagnóstico 

1,2 meses 5,8 anos 13,2 anos 1,5 anos

Tabela 1. Distúrbios do Metabolismo de Neurotransmissores identificados no Hospital de Clínicas de Porto Alegre.


