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Identificacao / Antecedentes
ESANAIVKICE JETR0USH. o mwniivu merada sANTEAL TINS5 nreiuen

Antecedentes perinatais
Gll, vigiada; 21s DPC (3 mm rim dto)
PIl, eutdcico, 38s
APGAR 9/10/10
PN: 2500g (P5), Comp 46¢cm (P5), PC: 32cm (< P5)

Antecedentes familiares
@ consanguinidade
Pais e irma saudaveis
Sem AF de relevo
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Historia da doenca atual
S ANALYSIE 2 METIBOLUSH. s mwnitvu. arcsea —

D6
Ma progressdo ponderal = LA (170 ml/Kg/dia), com boa recuperacdo

M1
Nogdo de aumento do volume testicular =2 Servigo de Urgéncla HPC

Hidrocelo

2,5M
Ecografia abdominal de controlo da DPC - Ascite

Aumento ponderal:
1M 26g/dia, 1-2M 42g/dia

nternado para estudo
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2,5M

Exame objectivo:

Historia da doenca atual
rauran Z2UNUNUEE MM S arvaiuen

= Sem dismorfismos

= Telangiectasias na face

= Displasia ungueal

= Hepatomegalia (5 cm abaixo RCD)

= Esplenomegalia (4 cm abaixo RCE)

= Atrofia muscular

= Hidrocelo bilateral com equimose

= Craneotabes
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Historia da doenca atual
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' Parametro analitico  Valor VR
Hg (g/dl) 8,4 11,1-14,1
l Plaquetas (/ul) 116 000  200000-450000
GI TP 47 14 mm) Administragdo de vit K
ID$ Fator V / VII (%) 75/ 79 100/ 100
I lu Proteinas totais (g/L) 31,4 59-70 Coagulczp.ati:':\
i ’ refractaria a
g Albumina (g/L) 22,5 34-42 vitamina K!!
; = AST / ALT (UI/L) 94 /83 5-60 / 5-45
E LDH (UI/L) 836 240-480
i Ureia (mmol/L) 1,5 1,8-6
MA Sédio (mmol/L) 127 135-145
Fosforo (mmol/L) 0,69 1,25-2,1
Urina Natriuria, fosfaturia,
calcidria
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Historia da doenca atual
nenruns PANTEBAI T2UNUUEE MBS arvaueen
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v'Pequeno lactente (2,5M)

v'Insuficiéncia hepatica aguda:
Coagulopatia refractaria a vitamina K
Hipoalbuminemia
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v'Tubulopatia
Natridria
Fosfaturia
Calciuria

v'Raquitismo
Craneotabes

LYY 4 v'Galatosémia A

MOl Hipbteses de  vFrutosémia

= A diagwnbstico? ¥ Tirosinémia
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Exames complementares de diagnostico
ESANAIVSIS S ETIHOUSH s awnitvu aecrasa AoNTEAL T2 o 5 nersuen
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Exames complementares diagndstico:
= Acucares redutores na urina

] Rl
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= Lactato plasmatico
= AA plasmaticos e urinarios
= AO urinarios

Tirosina 100 22-56 umol/L Grande quantidade dos acidos:
Metionina 814 4-24 pmol/L p-hidroxifenil-acético, lactico e
piravico e succinilacetoacético

MAINTENANCE 25 &2

Fenilalanina 88 32-58 umol/L o
Presenca de succinilacetona (++)

Dlagwnostico? [ v'Tirosinémia tipo 1 J
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Terapéutica:

= Dieta hipoproteica (dieta vegetariana restrita)

= Aminoacidos essenciais isentos de tirosina

= Nitisinone® — NTBC (1 a 2 mg/kg/d)

= Vitaminas (K, D) e minerais (Ca, Fe) Objetivos:

= Vigiar hepatocarcinoma Tirosina < 400 mmol/!

Succinilacetona - 0

Crescimento— N

Desenvolvimento — N
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Evolucao clinica

EANAIYSICES METABOLISM & mawniivy sssmeuss hrdplpepgheteipttentll - S — T T T T
Tirosinémia 250 -
400 T B — 200
_ 150 -
100 - I 100 - ALT
TP
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Succinilacetona: sempre negativa na urina

= Ecografias abdominais seriadas:
Cirrose de instalacao progressiva
2006: imagem nodular no segmento Ill do figado

= RMN hepatica nao esclarecedora da imagem nodular

Transplante hepatico
(2007)

= Alfa-fetoproteina N r

Risco de hepatocarcinoma!
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Evolucao clinica

Transplante hepét’wo

(2007)

Transplante hepatico aos 7 anos
Cirurgia sem intercorréncias, alta a D18
Histologia da peca operatdria nao confirmou HCC

Liberalizacao da dieta (alimentacao N)

Terapia Imunossupressora

Complicagdes tardias:
Estenose da via biliar (A2) — correcdo cirurgica
Colangites de repeticao

Succinilacetona vestigial

SHUWIRG 25 =35 V™" CHLORIDE = = dvICAvLd 3
. . T - - 3 . ]| ' - Y — g J

.

LvunuLl J5E
1|




l

Evolucao clinica
S ANAIYSIS S VETIEOLSH v P —

Transplante hepatico
(2007)
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