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A acidemia metilmalônica (AMM) é

uma doença autossômica recessiva

rara (1:50.000) e grave causada

pela deficiência da enzima

metilmatomil-CoA mutase.

RNT (39 sem), Masc, 35 h

Hipoatividade, baixa ingesta, 

cansaço

Insuficiência respiratória -

Intubação

Crises convulsivas, hipoglicemia, 

acidose metabólica

História materna: aborto precoce 

e óbito neonatal (no 4º dia de 

vida – ITU e hipoglicemia)

Dieta zero e Venóclise

3º dia de vida: Painel de Doenças 

Tratáveis

Dieta hipoproteica

18 dias de vida: Diagnóstico de AMM 

tipo mut-0.

2 variantes patogênicas em 

heterozigose no gene MMUT

Descreve-se RN com hipoglicemia,

acidose metabólica, crise convulsiva e

insuficiência respiratória grave. O

Diagnóstico diferencial inclui infecções,

intoxicação e encefalopatia isquêmica, bem

como os EIM (Erros inatos do metabolismo).

A AMM costuma manifestar-se nos

primeiros dias e pode causar disglicemia,

cetoacidose, déficit de crescimento,

hipotonia, convulsões e coma. O RN

relatado teve diagnóstico de AMM tipo mut-

0. Na AMM, a atividade enzimática pode

estar reduzida (mut−) ou nula (mut-0), em

geral mais grave.

Nota-se a importância da história

familiar no diagnóstico, dado o caráter

autossômico recessivo da MMA e história

obstétrica de risco. Por fim, reconhecer

precocemente as manifestações dos EIM é

essencial para manejo adequado e maior

sobrevida desses pacientes.
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