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Introducéo e Objetivo: A deficiéncia de Acil-CoA desidrogenase de cadeia muito longa
(VLCAD) é um defeito de beta-oxidacao dos acidos graxos (AGs) em que ha incapacidade de
converter esses AGs em energia, podendo ocasionar morte subita, encefalopatia,
cardiomiopatia, hepatopatia e hipoglicemia. A complexidade desses quadros tem relevancia
para a Medicina Intensiva por exigir intervencao médica rapida. Este relato visa descrever um
diagnéstico tardio de VLCAD. Material e Métodos: Relato de caso e revisao da literatura.
Resultado: Paciente feminina, 28a, histérico de episddios de nduseas e vomitos recorrentes
desde a infancia, principalmente apos esforco fisico, frio, calor e jejum, ocorrendo mais
frequentemente no ultimo ano. Desde 0s 27 anos, teve trés episodios precedidos de jejum,
intervalados, de vomitos e letargia seguidos de encefalopatia epiléptica aguda, necessitando
de internacéo intensiva. Nessas ocasioes, foram observadas hipoglicemias, fraqueza muscular,
piora de funcao renal, acidose metabdlica, elevagéo de transaminases, hiperCKemia e
hiperamonemia. Analise molecular identificou as variantes provavelmente patogénicas
p.Lys382Serfs*11/p.Glu285GIn no gene ACADVL, com reducédo severa de carnitina livre,
permitindo o diagndstico de VLCAD. Foi instituida terapia especifica, sem recorréncia de
quadros agudos em 2 anos de tratamento. Concluséo: Casos de defeito de beta-oxida¢éo dos
AGs podem constituir um desafio diagndéstico e terapéutico sobretudo na area da medicina
intensiva. A forma miopética de inicio tardio apresenta-se com rabdomidlise intermitente
provocada por exercicio e/ou intolerancia ao exercicio, sendo fundamental que casos de
intolerancia ao jejum e a eventos catabdlicos aventem sua suspeita clinica. A medicina intensiva
tem papel essencial, reconhecendo os sinais de alerta e fornecendo cuidados intensivos. A
monitorizacao continua, evitando o catabolismo, e terapias especificas sdo essenciais no
manejo e prognostico de pacientes com VLCAD.



