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Hiperglicinemia néo cetotica — relato de caso
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Introdugdo: Os Erros Inatos do Metabolismo sdo disturbios de natureza genética que geralmente
corresponde a um defeito enziméatico capaz de acarretar a interrupcdo de uma via metabdlica, ocorre falha de
sintese, degradagdo, armazenamento ou transporte de moléculas no organismo (HUSNY, 2006). Existem
diversos tipos, dentre eles a hiperglicinemia ndo cetética, que se trata de uma doenca metabdlica
caracterizada pela deficiéncia genética do sistema enzimatico de clivagem da glicina no figado e no cérebro,
ou seja, ocorre um erro na degradacdo da glicina o que leva seu acumulo nos liquidos corporais
(GONCALVES, 2008). Suas principais manifestacBes clinicas sdo: hipotonia, apnéia, solucos, reflexos
aumentados, convulsdes, atraso no desenvolvimento cognitivo. O tratamento é realizado com restricdo
protéica na dieta; benzoato de sodio oral; suplementacdo de vitaminas (&cido fdlico e piridoxina);
dextrometorfano (SILVA, 2000). Objetivo: Relatar o caso de um paciente com hiperglicinemia néo cetdtica
e a relacdo clinica com a dieta ofertada. Métodos: Acompanhamento diario com visita multidisciplinar,
avaliacdo nutricional através de afericdo de peso e altura, avaliacdo clinica e motora. Relato de caso: A
equipe multiprofissional iniciou o acompanhamento na enfermaria pediatrica ao paciente N.J.S.S, sexo
masculino, com trés anos de idade, pais ndo consanguineos, acamado, com traqueostomia e alimentagdo via
gastrostomia desde 2016. Hipotdnico, ndo reativo, sonolento, ndo contactuante, diminuicdo de forga
muscular global, em ventilagdo mecanica invasiva desde 06 de junho de 2019. Recebendo formula infantil
semi elementar (Pregomin®), desde o nascimento, o qual é indicado para criancas de até 12 meses, ndo
fornecendo, portanto, o aporte nutricional adequado para o paciente. Mesmo com o valor calérico é abaixo
do recomendado, houve ganho de peso gradual, mantendo o diagndstico nutricional de obesidade. Genitora
relata que esse ganho de peso teve inicio aos 8 meses de idade apds utilizacdo de Triglicerideos de Cadeia
Média (TCM), o qual a mesma decidiu suspender o uso apés 1 més. Em seu municipio de origem, recebe
acompanhamento home care pelo Sistema Unico de Satde (SUS), de enfermeira, médico, fisioterapeuta,
nutricionista e fonoaudiélogo. Resultados: No periodo de junho deste ano, durante a internagdo na
enfermaria peditrica, a equipe de nutricdo em consenso com a genitora, equipe médica e multiprofissional
optaram por realizar a transi¢do da férmula infantil para uma dieta industrializada semi elementar (Peptamen
Junior®), indicado para criangas acima de 1 ano. Apo6s a troca da dieta notou-se mudancgas positivas no
paciente, como, maior movimentacdo de membros superiores e inferiores, permanecer acordado no periodo
diurno, com maior frequéncia e abertura espontanea ocular. Concluséo: Nota-se a importancia de uma dieta
adequada para a idade e diagnostico especifico, além de impacto positivo na repercussdo clinica e nas
condutas multiprofissionais.

Palavras-chave: Erro inato. Hiperglicinemia  ndo  cetética. Relato de  caso.
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