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Introdugdo: Os erros inatos do metabolismo (EIM) sdo doencgas
genéticas raras que geralmente se manifestam na infancia,
caracterizados por defeitos enzimaticos ou de transporte ocasionando
disturbios de rotas metabdlicas especificas. Relato do caso: Paciente
feminina, 28 anos, com historico de episddios de nauseas e vomitos
recorrentes desde a infancia, principalmente apds esforco fisico, frio,
calor e jejum, ocorrendo de forma mais frequente no ultimo ano. Primo
faleceu aos 22 anos apos gastroenterite e insuficiéncia hepatica
fulminante. Desde os 27 anos, apresentou trés episodios precedidos de
jejum, intervalados por cerca de 20 dias, de vomitos e letargia seguidos
de encefalopatia epiléptica aguda, necessitando de internacdo em UTI.
Propedéutica: Fraqueza de padrdo proximal. Resultados: Exames
mostraram miocardiopatia, acidose metabdlica, hiperlactatemia,
hipoglicemia, aumento de CPK, amoénia, transaminases e bilirrubinas.
Bidpsia hepatica mostrou cirrose com padrdo colestatico;
eletroneuromiografia, neuropatia sensitivo motora axonal e RNM de
cranio sem alteracdes. Perfil de acilcarnitinas apresentou deficiéncia de
CO e acidos organicos, aumento de 4OHfenilatico e 4OHfenilpiruvico.
Analise molecular identificou as variantes provavelmente patogénicas
p.Lys382Serfs*11/p.Glu285GIn no gene ACADVL, concluindo o
diagnostico de deficiéncia de Acil-CoA desidrogenase de cadeia muito
longa (VLCAD). Foi orientada a evitar jejum prolongado; restringir
lipidios de cadeia longa; consumir carboidratos complexos; e introduzido
uso de triglicerideo de cadeia média, com o6tima resposta clinica e sem
recorréncia de quadros agudos. Conclusodes: Este caso ilustra que os
EIM podem manifestar-se tardiamente de forma grave, constituindo um
desafio diagndstico e terapéutico ainda maior. Esse diagnéstico encerra
uma prolongada investigacdo e permite terapéutica com vistas a
reducao da morbimortalidade relacionada a doencga.
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