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Introducao / Descricdao do Caso

As convulsdes constituem o distUrbio neurol6gico mais comum em pediatria e um motivo frequente de ida ao servico de
urgéncia. A abordagem inicial tem como objetivo a estabilizacdo clinica do doente, e uma avaliacdo completa podera
trazer pistas importantes para o diagndstico etioldgico.

Crianca de 12 meses, sexo feminino, trazida ao Servico de Urgéncia por primeira convulsdo apirética. Antecedentes
pessoais de alopécia congénita e pielonefrite aguda. Crescimento estato-ponderal e desenvolvimento adequados. Exame
objetivo sem alteragdes neuroldgicas e alopécia subtotal. A investigacdo analitica revelou hipocalcémia (Calcio ionizado
0.76 mmol/L), fosfatase alcalina e lactato aumentados, pelo que iniciou gluconato de célcio com resposta parcial. Perante
os achados, alargou-se o estudo analitico para investigagdo etioldgica, que revelou hipofosfatémia, elevacdo da
paratormona e 1,25(0OH); vitamina D com 25(0OH) vitamina D normal. Foi transferida para hospital de nivel Ill com a
hipdtese de diagndstico de raquitismo hereditario resistente a vitamina D (HRVD), que se confirmou no estudo genético
realizado.

Comentarios / Conclusoes

Na abordagem inicial de uma convulsdo é mandatéria a pesquisa de desequilibrios eletroliticos e metabdlicos. No caso
descrito, a integracdo dos antecedentes pessoais, achados ao exame objetivo e altera¢des analiticas iniciais foi
fundamental para o raciocinio diagndstico e orientar a investigacdo complementar.

O HRVD é uma doenca rara, autossdmica recessiva, com apresentacdes clinicas mais graves associadas a alopécia. O
diagnostico e tratamento precoces, monitorizagdo e seguimento adequados sdo fundamentais para minimizar o impacto
no crescimento e desenvolvimento de outras comorbilidades.



