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INTRODUGCAO:

A aciduria glutarica tipo | (AG-1) é uma doenga metabolica hereditaria rara, causada por variantes patogénicas
bialélicas no gene GCDH caracterizada pelo acimulo de &cidos organicos tdxicos no sistema nervoso central,
com risco elevado de crises encefalopaticas agudas entre os 3 e 24 meses de vida. Tais crises podem provocar
degeneragdo estriatal em mais de 80% dos casos ndo tratados, resultando frequentemente em sequelas
neurolégicas graves ou 6bito. O tratamento precoce é essencial e inclui dieta com restricdo de lisina, férmula
metabodlica isenta de lisina e com teor reduzido de triptofano e suplementagdo com L-carnitina. A partir de
2023, o Estado do Rio de Janeiro passou a incluir a triagem para AG-1 no Programa Nacional de Triagem
Neonatal (PNTN), por meio da espectrometria de massas em tandem. A deteccdo precoce proporcionada por
essa tecnologia tem promovido mudangas significativas na evolucéo clinica e no desfecho da doenga.

OBJETIVO: METODOLOGIA:

Analisar o perfil clinico de pacientes diagnosticados
com AG-1 no Estado do Rio de Janeiro, comparando
os dados de pacientes diagnosticados antes e apds a
implementacédo da ampliagdo do PNTN.

Foi realizado um estudo retrospectivo a partir da
anélise de prontuarios médicos de pacientes com
diagnéstico de  AG-1 acompanhados no
ambulatério de Nutrologia Pediatrica em Servigo de
Referéncia em Doencgas Raras no Rio de Janeiro.

RESULTADOS E DISCUSSAO:

Nove pacientes foram incluidos no estudo em
questdo. A Tabela 1 representa as alteracdes clinicas
dos pacientes analisados.

Dos pacientes incluidos no estudo, seis eram do sexo
feminino e trés do sexo masculino, com idades
variando entre 2 meses e 6 anos no momento do
diagnéstico.  Dois pacientes foram diagnosticados
precocemente por meio do PNTN (22,2%), ambos aos
2 meses de idade, permanecendo assintomaticos aos
10 e 4 meses de vida, respectivamente, com adesao
ao uso de férmula isenta de lisina e suplementacéo de
L-carnitina. Entre os sete pacientes diagnosticados
tardiamente, cinco (71%) apresentaram  crises
encefalopaticas agudas entre os 4 e 6 meses de
idade. Um paciente (11,1%) apresentou manifestacéo
clinica de inicio insidioso ap6s o primeiro ano de vida,
sendo diagnosticada apés TCE. Seis pacientes
(66,6%) apresentavam macrocrania ao diagnostico.
Ressalta-se que todos os pacientes analisados
realizaram perfil de acilcarnitinas no plasma e acidos
organicos urinarios diante da suspeita, e todos os
pacientes  sintomaticos  realizaram  ressonancia
magnética de cranio.

Tabela 1: Achados clinicos nos 9 pacientes analisados com
AG1 em centro de referéncia do RJ

Idade a0 Sintomas ao
Paciente  Sexo ldadeatual _diagnéstico Macrocrania diagnéstico Idade CEA|

2 F 10 meses 2meses sim assintomatica  ndose aplica
convulsdoe
2 F 9anos 9 meses sim hipotonia 5 meses
3 F 4 meses 2 meses nao assintomatica  ndose aplica
convulséo e
4 F 14 anos 4 anos sim hipotonia 4 meses
‘hematoma pés
5 F 32 meses 18 meses sim TCE néo seaplica
hipotonia e
6 F 7 anos 6 anos nao distonia 4 meses
hipotonia e
i M 10 anos 9 meses sim distonia 6 meses
hipotonia e
8 M 8anos 11 meses sim distonia 6 meses
hipoglicemia
L) M 10anos 30 meses ndo grave nao se aplica
Legenda: “F” sexo feminino; “M” sexo masculino; “TCE”

traumatismo cranioencefdlico; “CEA” crise encefalopatica aguda

CONCLUSAO: REFERENCIAS:

A ampliagdo da triagem neonatal demonstrou ser
decisiva para o diagnéstico precoce da AG-1,
permitindo intervencBes antes do aparecimento de
sintomas, especialmente das crises encefalopaticas
agudas. O diagnoéstico precoce esta diretamente
associado a prevengdo de sequelas neurolégicas e a
melhora nos desfechos clinicos. A inclusdo da AG-1
no painel de doencas rastreadas pelo SUS representa
um avango expressivo na abordagem das doencas
metabdlicas hereditarias, reforcando a relevancia da
triagem neonatal como uma politica publica de satde
eficaz.
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