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Introdução: A acidúria glutárica do tipo I é uma doença rara, autossômica 
recessiva, causada pela deficiência da glutaril-Coa desidrogenase por mutações 
no gene GCDH, levando ao aumento da concentração de ácido glutárico, ácido-
3-hidroxiglutárico, ácido glucatônico e glutarilcarnitina com potencial 
neurotoxicidade. A apresentação clínica é variável e pode cursar nos primeiros 
meses/anos de vida com episódios de encefalopatia aguda (hipotonia, 
convulsões, regressão motora e distonia) geralmente precipitadas por 
estressores. Na neuroimagem, o achado típico é a lesão bilateral dos núcleos da 
base. O tratamento inclui dieta pobre em lisina, suplementação de L-carnitina e 
tratamento de emergência durante episódios catabólicos. Relato de 
Caso: Lactente de 10 meses, filha de pais não consanguíneos, sem 
comorbidades prévias, trazida por quadro febril pós vacinal há 02 meses 
associado a crises convulsivas e evoluindo desde então com regressão motora 
- dificuldade de sustentação da cabeça/tronco, hipotonia global e movimentos 
involuntários incoordenados em membros. Propedêutica e Resultados: 
Investigação inicial afastou quadro infeccioso vigente, incluindo LCR sem 
alterações. Em RM de crânio foi evidenciado hipersinal em T2/FLAIR, bilateral e 
simétrico, com correspondente restrição à difusão em núcleo caudado, 
lentiforme e pedúnculo cerebral. O painel genético demonstrou heterozigose 
composta de variantes patogênicas (p.Arg227Pro / p.Arg402Trp) no 
gene GCDH. Conclusão: A acidúria glutárica tipo I é potencialmente tratável e 
seu diagnóstico precoce deve ser preconizado, idealmente em testes de triagem 
neonatal, pois o tratamento visa prevenir as crises de encefalopatia agudas, o 
que impacta no desenvolvimento desses indivíduos. 
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