ESTUDO EM UM CENTRO TERCIARIO DE 28 PACIENTES COM
ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1: UMA TRAGEDIA ANUNCIADA, MAS
PASSIVEL DE PREVENCAO.
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Introducédo: A acidaria glutérica tipo 1 (AG1) é um erro inato do metabolismo
de heranca autossbmica recessiva, secundario a variantes patogénicas
bialélicas no gene GCDH, que leva a deficiéncia da enzima glutaril-CoA-
desidrogenase, essencial na via catabodlica da L-lisina, L-hidroxilisina e L-
triptofano, e a um consequente acumulo de acido glutarico e 3-OH glutarico que
sdo neurotéxicos. Objetivo: Descrever achados clinicos, bioquimicos e
moleculares de 28 pacientes que receberam diagnoéstico de AGl. Método:
coletados dados demograficos, clinicos, de neuroimagem e bioquimicos. O
diagnéstico foi confirmado por sequenciamento de GCDH. Resultados: 28
pacientes entre 1 e 40 anos de idade, sendo 14 (50%) do sexo feminino. O
diagnéstico foi sintomético em 27 individuos e pré-sintomatico (triagem neonatal)
em 1. A média de idade da crise encefalopatica nos casos sintomaticos foi de
8,2 meses. Macrocrania estava presente em 50% dos casos , manifestacdes
extrapiramidais (24 em 28), e comprometimento neurologico grave estava
presente em 11 pacientes. Conclusdes: O diagndstico precoce € imprescindivel
uma vez que as crises encefalopaticas com grave repercussao clinica podem ser
prevenidas pelo tratamento metabdlico, incluindo dieta com baixo teor de lisina,
suplementacado de carnitina e manejo preventivo de emergéncia. O prognostico
do paciente depende substancialmente do rapido diagndstico e da aderéncia ao
tratamento e para tanto é essencial a inclusdo da espectrometria de massas em
tandem na triagem neonatal. Este tragico cenario so podera se alterar com esta
mudancga, ja em curso no municipio de Sdo Paulo e em Brasilia.
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