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Introdugao: A deficiéncia de arginase € uma doenga autossémica recessiva
rara devido mutagdes no gene ARG17, resultando em perda parcial/total da
funcdo enzimatica no ciclo da ureia, manifestando-se principalmente com
paraparesia espastica com inicio na infancia. Outros sintomas incluem
irritabilidade, atraso do crescimento e desenvolvimento, ataxia, vOmitos
recorrentes, anorexia e aversao a alimentacao rica em proteina. A neuroimagem
revela atrofia cerebral, embora atrofia cerebelar também possa ocorrer. Relato
de Caso: Mulher, 56 anos, pais falecidos, desconhece consanguinidade parental
e historia perinatal. Refere aversdo a carne desde a infancia, bem como quadros
de vomitos e irritabilidade sem desencadeantes. Sempre apresentou dificuldade
na escola, sendo analfabeta a despeito de 4 anos de escolaridade. Negou
dificuldades na marcha até os 50 anos, quando apresentou desequilibrio e
incoordenacédo, associados a encefalopatia. Atualmente, deambula com apoio
bilateral devido ataxia cerebelar. Propedéutica e Resultados: Investigacédo
laboratorial metabdlica ampla, sorologias, EEG e LCR sem alteragdes.
Neuroimagem com TC e RM evidenciou atrofia cerebral e cerebelar. Ao exoma,
identificou-se variante patogénica em homozigose (p.Arg308GIn) no
gene ARG1. Conclusao: Em revisbes sistematicas, a paraparesia espastica
esteve como a principal manifestagcdo motora da deficiéncia de arginase, porém,
ha descricdo de raros casos predominantemente ataxicos, associados a
comprometimento intelectual. Desse modo, deficiéncia de arginase ainda esta
em construgdo e figura como diagnéstico diferencial para quadros
predominantes de ataxia e comprometimento intelectual.
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