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A Deficiéncia de Biotinidase (DB) € uma doenca genética que pode evoluir para distlrbios
neuroldgicos e metabdlicos. Sintomas inespecificos dificultam o diagnostico precoce. A
Fundacdo Ecuménica de Protecdo ao Excepciona (FEPE/PR) redliza diagnostico precoce da DB
na triagem neonatal. Pacientes diagnosticados séo acompanhados nos servicos de Endocrinologia
Pediétrica (UEP) do Hospital de Clinicas da UFPR e no Servico de Referéncia de triagem
Neonatal (SRTN/FEPE). O tratamento consiste em doses di&rias de biotina manipulada (5 a 20
mg), em uso continuo por toda a vida. O objetivo do estudo retrospectivo foi descrever
parémetros de classificacdo e tratamento da DB. Foram revisados 116 prontuérios (1996 a 2015),
sendo 44 acompanhados na UEP e 55 no. Pacientes que foram para outros servicos ou
abandonaram o tratamento (n=17) foram excluidos. Usou-se estatistica descritiva simples para
caracterizagdo dos dados. Dos 99 pacientes acompanhados, 64 apresentaram DB parcial, seis
apresentaram DB profunda e 29 eram heterozigotos (falsos-positivos). A média de inicio de
tratamento foi 49,6+19,3 dias. A dose inicial de biotina foi 10 mg/dia para todos, e os pacientes
confirmados continuam recebendo-a. Dezenove apresentaram sintomas (3 DB profunda e 16 DB
parcial) e 51 permaneceram assintomaticos. Aumento nas doses foram necessarias em alguns
pacientes sintomaticos (até 20 mg/dia). Os heterozigotos tiveram o tratamento interrompido
assim que diagnosticados. Nenhum paciente apresentou efeito adverso do uso de biotina
manipulada. Conclui-se que o tratamento € seguro e eficaz, mesmo quando a biotina é
administrada em altas doses por tempo prolongado.
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