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Introducao / Descricao do Caso

O diagndstico diferencial de sépsis e/ou disfuncdo neuroldgica no recém-nascido (RN) deve sempre incluir erros do
metabolismo. Os exames de 12 linha podem fornecer indicios destes, como acidose metabdlica, alcalose respiratoria ou
hiperamonémia.

Caso: RN de termo, 12 filha de casal ndo consanguineo, histéria familiar no ramo materno de mortes neonatais. Gravidez
pds-FIV (VI gesta), parto sem intercorréncias, tendo alta em D2.

Levada ao SU as 54 horas de vida por recusa alimentar, sonoléncia e gemido. A admissdo: mau estado geral, apirética,
normotensa, SpO2 100%, taquipneica com tiragem, auscultagdo normal. Rastreio séptico negativo e gasimetria com
alcalose respiratoria, lactato 6,4 mmol/L.

Uma hora p6s-admissao iniciou movimentos do membro superior esquerdo e de mastigacdo com atividade paroxistica
no EEG. A TC cerebral sugeria hemorragia parenquimatosa e a AngioRM cerebral demonstrou lesdes andxico-isquémicas
nos ganglios da base. Evoluiu para insuficiéncia respiratéria e disfuncdo multiorganica.

As 90 horas de vida foi transferida para hospital nivel Ill. O doseamento inicial de aménia foi 2907 umol/L. Iniciou técnica
dialitica e depuradores de amonia com resolucdo progressiva da disfuncdo multiorganica, mantendo repercussao
neurolégica grave. Inicialmente sem contacto ocular ou reflexo de succdo, pouco reativa; posteriormente, com aquisi¢cdes
progressivas. O Diagnostico Precoce (DP) colhido no SU confirmou doenca do ciclo da ureia (DCU).

Comentarios / Conclusées

A apresentacdo neonatal das DCUs pode ser precoce, ainda antes da realizacdo/resultado do DP. A amonia é um exame
de 12 linha a ser realizado em todos os RN que apresentem letargia e/ou alcalose respiratéria, ndo adiando um
diagnostico cujo progndstico depende de tratamento atempado.
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