HISTORIA CLINICA

ID:

T.AS.,

Atualmente com 5 meses de idade.
Sexo feminino

HMA:

Incapacidade respiratdria transitoria ao apos algumas dias de via.
Crises convulsivas refratarias.

Atraso de desenvolvimento neuropsicomotor.

AP:
-Paciente nascida a termo, em parto sem intercorréncias, APGAR 9.

*ApOs os primeiros 3 dias de vida iniciou alteracao na responsividade e perda da capacidade respiratéria, até entao
normal, com necessidade de IOT. Avaliacao cardiopulmonar normal. Melhora da capacidade respiratdoria com
extubacdao apos a primeira semana de vida.

« Encaminhada para hospital de referéncia, apds recuperacao da capacidade respiratdria, mas iniciando convulsdes
aos 40 dias de vida, por eventos tonico-clonicos e mastigatorio, ainda ndo controlados adequadamente com
medicacgoes.

Ao longo dos primeiro meses de vida, ndo apresentou os marcos neuroldgicos esperados, interagindo pouco com o
meio, sem sorriso social e mantendo a abertura ocular sustentada por poucos segundos.



DIFUSAQO/ADC

Figura 1. Restricéo a difusdo na substancia branca das radiagdes Opticas (C, D, E), junto aos cornos occipitais e atrios ventriculares (E) bem como acometendo os ramos posteriorese
joelhos das capsulas internas (C e D), giros parahipocampais (E), tratos corticoespinais (E), tronco enceféalico (F), pedunculos cerebelares médios e superiores, (G e H) simetrica e

bilateralmente.



Figura 2. As imagens ponderadas em T2 reforcam os achados em FLAIR, com padrao de mielinizacao compativel com faixa etaria.




RACIOCINIO RADIOLOGICO

Figura 3. SWI sem sangramentos recentes ou sinais de sangramento da matriz germinativa. O fiesta destaca as
dimensdes do corpo caloso, medindo 3,7 cm.
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ESPECTROSCOPIA DE PROTONS
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GLDC gene: presenca de uma variante
patogénica do gene para a glicina descarboxilase
com uma variante de efeito desconhecido
associada, transformada em variante
provavelmente patogénica, uma vez que a
espectroscopia foi favoravel a doenca!

HIPERGLICINEMIA NAO CETOTICA
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