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Introdugdo: A deficiéncia em desidrogenase do piruvato (PDH) resulta de mutagdes
no complexo PDH mitocondrial, localizadas, em 90% dos casos, na subunidade E1-
&#945; (gene PDHA1). O diagnostico neonatal da deficiéncia em PDH ¢ dificil, pois a
clinica ¢ inespecifica e a confirmagdo bioquimica morosa.

Atendendo a escassez de descri¢des anteriores dos aspectos em RM, um melhor
conhecimento seria util para sugerir mais precocemente este diagndstico especifico.
Caso clinico: Um recém-nascido do sexo masculino, com 38 semanas de idade
gestacional foi admitido na unidade de cuidados intensivos, logo ap6s o nascimento,
por dificuldade respiratoria. O exame neurologico revelou auséncia do reflexo de
degluti¢do, exagero do reflexo de Moro e hipotonia axial. O estudo analitico revelou
elevagdo dos niveis de lactato e piruvato no plasma e LCR, com relagdo lactato/piruvato
normal. A RM cerebral, efectuada ao 7° dia de vida, mostrou disgenesia do corpo
caloso, quistos subependimarios bilaterais no sulco talamo-caudado e nos cornos
frontais, colpocefalia e prolongamento disperso do T1 e T2 da substancia branca com
transformacdo quistica nos pdlos temporais. A mielinizagdo era normal. Nao foram
detectadas malformagdes corticais. A espectroscopia (TE, 135 ms) demonstrou dupleto
de lactato em 1.33 ppm. Confirmou-se diminui¢éo da actividade da PDH no estudo
bioquimico em fibroblastos. Foi detectado mosaicismo para a mutagdo R302H no gene
PDHAL.

Discussdo: Discutem-se a especificidade dos diferentes achados em RM na primeira
semana de vida (atingimento da substancia branca, disgenesia do corpo caloso, quistos
subependimarios, perfil espectroscopico) e o diagndstico diferencial imagioldgico com
patologia peroxissdomica. Num contexto clinico e laboratorial compativel
(hiperlactacidemia e relag¢@o lactato/piruvato normal) o conjunto dos achados pode
apoiar o diagndstico de deficiéncia em PDH.
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