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Resumo

Acidemia Propionica é uma doenca hereditaria, autossémica recessiva, que leva a deficiéncia da enzima
Propionil-CoA Carboxilase, com conseqiiente acumulo do acido propiénico, bem como de outros metabdlitos.
A forma de apresentacgdo tardia manifesta-se por crises recorrentes de ataxia com letargia ou coma. Pode
ocorrer um quadro de Sindrome Reye like com edema cerebral, hepatomegalia, disfuncdo hepética,
hiperamonemia e infiltracdo lipidica. Paralelamente pode apresentar anemia, neutropenia e/ou
trombocitopenia. As crises podem surgir por stress catabdlico, devido a infeccdes, vémitos ou déficit de
ingesta caldrica, por ingestdo protéica excessiva ou sem causa aparente. Relatamos o caso de 2 irmas, filhas
de pais ndo consangiiineos, com quadro de Encefalopatia intermitente e diagndstico de Acidemia Propionica,
confirmado através do perfil de acilcarnitinas e cromatografia de acidos organicos na urina.
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