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1. INTRODUCAO

A deficiéncia da enzima glicose-6-fosfato desidrogenanse (G6PD) € uma doenca
hereditaria ligada ao cromosso X a qual afeta individuos de ambos 0s sexos sendo
mais negros do que brancos'?3. A enzima G6PD tem a funcdo de proteger as
hemécias contra a hemdlise, na medida em que é essa a enzima que catalisa a
primeira etapa da via das pentoses, produzindo nicotinamida-adenina-dinucleotideo-
fosfato-reduzido (NADPH), substancia que promove no eritrécito a defesa celular contra
agentes oxidantes®. Com a deficiéncia de G6PD as heméceas ficam suceptiveis a
hemdlise, consequentemente, a doenca acaba sendo desencadeada por infeccbes e
drogas oxidantes causando anemia hemolitica aguda . Esse quadro esta associado a
ictericia neonatal, pois reflete uma adaptacdo ao metabolismo da bilirrubina. Quando a
bilirrubina ndo conjugada torna-se muito elevada no organismo, pode ocorrer
encefalopatia por hiperbilirrubinemia e até mesmo Kernicterus, termo que se refere a
doenca com sequelas neurologicas permanentes, e, caso ndo seja tratada, pode
evoluir para o 6bito **. Neste trabalho abordaremos o caso de uma com crianca com
diagnostico de deficiéncia da enzima G6PD com suspeita de Kernicterus devido a
presenca de atraso no desenvolvimeto neuropsicomotor e discutiremos sobre o0 caso.

2. METODOLOGIA

Relato de Caso de paciente atendida no Ambulatério de Neurodesenvolvimento da
Universidade Federal de Pelotas (Ufpel), durante acompanhamento dos alunos na
disciplina de Pediatria da faculdade de Medicina da Ufpel.

3. RESULTADOS E DISCUSSAO

R.A.M, sexo feminino, branca, 9 meses, natural de Piratini e residente nessa
localidade. Paciente, trazida pelos pais, € encaminhada por outro centro de referéncia.
Na historia pregressa, a criangca apresentou quadro de ictericia neonatal aos dois dias
de vida e foi internada em um hospital da cidade. Foi encaminhada para a Unidade de
Terapia Intensiva (UTI) e recebeu exsanguineotransfusdo devido ao intenso quadro de
hemolise. Nesse periodo teve um episddio de crise convulsiva na qual foi tratada com
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Fenobarbital. O diagndstico de deficiéncia de G6PD foi feito em julho de 2012.
Atualmente seu caso estad sendo acompanhado por neuropediatra no Nucleo de
Neurodesenvolvimento da Ufpel para controle das crises convulsivas e para
investigacdo de kernicterus, pois apresenta sintomas de atraso de desenvolvimento
neuropsicomotor tais como hipotonia da musculatura e movimentos involuntarios
extrapiramidais.

A deficiéncia de G6PD nao € uma simples anemia, mas uma doenca aguda que pode
acarretar transtornos neuropsicomotores por toda a vida®. Essa doenca pode ser
diagnosticada precocemente pelo teste do pezinho. Quando diagnosticada
prematuramente e tratada adequadamente, pode-se evitar sua evolucao para o quadro
de encefalopatia bilirrubinica. O caso em discussédo é um panorama das conseqiéncias
dessa anemia tendo em vista o quadro de kernicterus pelo qual a paciente passou nos
primeiros dias de vida. No recém-nascido a barreira hemato-encefalica é ainda pouco
desenvolvida, por isso é sujeita a lesées no sistema nervoso central, entre elas o
acumulo de bilirrubina ndo-conjugada nos nucleos da base, o qual causa lesdes nas
organelas neuronais com consequente danos as sinapses nervosas®>’. Dentre as
manifestagdes clinicas do kernicterus podemos citar anormalidades do ténus muscular,
como hipertonia ou hipotonia; letargia e arqueamento das costas, além de atraso
mental, paralisia cerebral, perda de audi¢do e paralisia do movimento dos olhos para
cima®®’. No caso em questdo, o exame fisico evidenciou hipotonia em tronco e
hipertonia apendicular leve. Frente aos marcos de desenvolvimento, a paciente ainda
ndo apresenta sustentacdo cefélica satisfatoria, ndo senta sem apoio e ainda nao
apresenta evolucado da fala com a presenca de sons guturais®. , portanto apresentando
atraso de desenvolvimento neuropsicomotor. Além disso foi observado movimentos
estereotipados, entre eles, movimentos involuntarios de membros e lingua. Esses fatos
corroboram com a suspeita de lesdo no sistema nervoso central ocasionada por
kernicterus. Tendo em vista o atraso do desenvolvimento neuropsicomotor a paciente
foi encaminhada para a Associagdo de Pais e Amigos dos Excepcionais (APAE) e
segue em uso de Fenobarbital para profilaxia de crises convulsivas. Ademais, foram
solicitados ressonancia magnética de encéfalo e eletroencefalograma em sono.

4. CONCLUSOES

A deficiéncia de G6-PD é uma importante causa de hiperbilirrubinemia no RN. O
aumento de bilirrubina indireta pode impregnar nos nucleos da base do encéfalo
causando necrose neuronal e gliose caracterizando o0 quadro morbido de
consequéncias irreversiveis de Kernicterus. Estudos recentes, no Instituto da Crianca
no Hospital de Clinicas em SP, mostraram a evolugao clinica de kernicterus causada
por deficiéncia dessa enzima no neonato. O quadro clinico inicialmente € caracterizado
por hipotonia, ma succéo e choro agudo. Segue-se por uma fase de hipertonia com
tendéncia a espasticidade, opistotono e febre. Num terceiro momento ha aparente
melhora com diminuicdo da espasticidade. Na ultima fase, que geralmente incide apés
o periodo neonatal, aos dois ou trés meses, constata-se sinais de paralisia cerebral,
observando-se perda de audicdo neurossensorial, distdrbios extrapiramidais e
rebaixamento de coeficiente de inteligéncia (Ql). Ressalta-se que a deficiéncia de G6-
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PD pode ser detectada precocemente com o teste do pezinho ampliado (ndo fornecido
pelo SUS). Um tratamento adequado evita a hiperbilirrubinemia no recém-nascido e a
instalacdo do quadro irreversivel de kernicterus.
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