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Introducéo: A deficiéncia de acil-CoA desidrogenase de cadeia média (MCADD) é um erro inato autossémico recessivo da [3-
oxidag@o mitocondrial de &cidos graxos, causado por mutacdes no gene ACADM. Apesar de ser o transtorno mais comumente
herdado da oxidagdo mitocondrial de &cidos graxos em todo o mundo, ha poucos relatos de casos no Brasil e ndo se conhece sua
incidéncia em nosso pais, uma vez que nao ha um programa de triagem neonatal para MCADD. Objetivo: Relatamos aqui o caso
de uma paciente do sexo feminino de 2 anos com episddios recorrentes de hipoglicemia, além de vomitos, sonoléncia,
hipoatividade e bradicardia. Métodos: A investigacado laboratorial para investigagdo diagnostica incluiu a coleta de sangue total
impregnado em papel filtro para andalise de acilcarnitinas por espectrometria da massas em tandem (LC/MS/MS) e urina para
andlise de acidos organicos por cromatografia gasosa acoplada a espectrometria de massas (GC/MS). Resultados: A andlise de
acilcarnitinas em sangue total em um primeiro momento demonstrou aumento nos niveis de octanoilcarnitina (C8) e da razédo
octanoilcarnitina/decanoilcarnitina (C8/C10), bem como uma diminuicdo na carnitina livre (CO)com niveis normais de
hexanoilcarnitina (C6), decanoilcarnitina (C10) e decenoilcarnitina (C10:1). Em uma segunda amostra de sangue total pés-
prandial, o perfil de acilcarnitinas foi claramente normal. Entretanto, em uma terceira amostra sob jejum de 4 horas, observou-se
um aumento acentuado de C8,da razdo C8/C10 e aumento de C10:1, além da presenca de hexanoilglicina na analise de acidos
organicos urinarios, demonstrando nesta Ultima analise sob jejum, em momento de crise metabdlica do paciente, um perfil
metabdlico patognomdnico de MCADD, permitindo o diagnéstico neste paciente. Conclusdes: Este caso demonstra a importancia
da coleta de amostras bioldgicas durante a crise metabodlica quando ha uma suspeita de um erro de B-oxidacdo mitocondrial de
acidos graxos. Considerando a possibilidade de que a MCADD seja sub-diagnosticada no Brasil e sabendo-se ser uma causa bem
conhecida de morte sUbita em lactentes, conclui-se que o0 momento adequado para a coleta de amostras biolégicas pode ser
crucial para o diagndstico desta patologia. Palavras-chaves: Deficiéncia de Acil-Coa, desidrogenase de cadeia média
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