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Introducdo: A aciddria 3-hidroxi-3-metil-glutarica € um erro inato do metabolismo causado pela deficiéncia da enzima 3-hidroxi-3-
metil-glutaril-CoA liase que catalisa a Ultima etapa da via da degradacéo da leucina, e tem um papel importante na formacéo de
corpos cetonicos. A doenga pode ser bastante grave, com os sintomas se manifestando ainda no periodo neonatal ou durante a
infancia. Com excec¢édo da Arabia Saudita e de Portugal, a doenga € bastante rara, com aproximadamente 150 casos descritos na
literatura até a presente data. Objetivos e métodos: O Servico de Genética Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre realiza
o diagnostico de aciddrias organicas por cromatografia gasosa acoplada a espectrometria de massas desde 1993 e € um centro
de referéncia para o diagnéstico destas doencas. Neste trabalho, reportamos 40 pacientes, provenientes de diversos estados
brasileiros, nos quais foi feito diagnostico bioquimico de aciduria 3-hidroxi-3-metil-glutarica em nosso servico. Resultados: Em
todos os pacientes, foi verificada a excrecdo aumentada na urina dos &cidos 3-hidroxi-3-metil-glutarico, 3-metil-glutérico, 3-metil-
glutacénico e 3-hidroxi-isovalérico, acidos organicos patognoménicos da doenca. O niumero de casos de aciduria 3-hidroxi-3-metil-
glutarica compreendeu 8,7% do total aciddrias organicas detectadas de 1993 a 2016 (40/461), sendo a quarta aciddria organica
mais frequente em nossa populacdo. Os principais sintomas apresentados pelos pacientes foram hipoglicemia, convulsées,
acidose metabdlica, vomitos e hepatomegalia. Enfatize-se que a grande maioria dos pacientes era de ancestralidade portuguesa
e, naqueles em que foi possivel a realizacéo da anélise molecular, foi verificada a presenca das mesmas mutagdes mais comuns
em individuos da peninsula ibérica (E37X e V168fs(j2)), demonstrando claramente um efeito de gene fundador. Conclusdes:
Nossos resultados expandem significativamente o niUmero de casos de aciduria 3-hidroxi-3-metil-glutérica reportados na literatura
e corroboram com os resultados encontrados em Portugal, mostrando uma elevada incidéncia da doenca em populacdes de
origem portuguesa. Apoio financeiro: FIPE/HCPA, CNPqg, FAPERGS. Palavras-chaves: aciduria orgéanica, Aciduria 3-Hidroxi-3-
Metil-Glutarica, erros inatos do metabolismo
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