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Resumo: Introducdo: A doenca do xarope de bordo — MSUD — é um erro inato do metabolismo de
aminoacidos de heranca autossdbmica recessiva causada pela deficiéncia na atividade do
complexo enzimatico desidrogenase de cetoacidos de cadeia ramificada. Esse complexo é
regulado por suas préprias enzimas quinase e fosfatase, sendo a primeira inibida pela tiamina-
pirofosfato. Desse modo, esse cofator pode estabilizar esse complexo enzimético e aumentar sua
potencialidade catalitica. Descricdo do caso: Pré-escolar do sexo masculino com quadro de atraso
do desenvolvimento neuropsicomotor, hipotonia global, hiperreflexia profunda, ataxia e crises de
opistétono. Readlizada dosagem de aminoécidos plasmaticos com dosagens elevadas de leucina e
isoleucina. A analise de écidos organicos urinarios mostrou elevacdo do écido 3-hidroxibutirico
pelo menos 10 vezes acima da normalidade, além de moderado aumento dos &acidos 2-
hidroxisovalérico e 2-hidroxi-3-metilvalérico e discreto dos é&cidos 2-hidroxisocaproico e 2-
cetoisocaproico, assim como moderado aumento dos marcadores de cetonuria: 3-hidroxibutirico
e acido acetoacético. Iniciada tiamina na dose de 100mg/dia e introducdo de formula especial
com restricdo de leucina, isoleucina e valina, além de dieta com restricdo proteica, mantendo
evolugdo clinica satisfatoria desde entdo. Discussdo: As manifestacOes da doenga podem iniciar
no periodo neonatal evoluindo com vomitos, letargia, convulsdes, acidose metabdlica,
hipertonicidade, opistétono e edema cerebral, podendo ser letal. Manifestacbes mais tardias
envolvem cetoacidoses recorrentes, ataxia e retardo psicomotor progressivo. O protocolo
terapéutico da MSUD foi designado para inibir o catabolismo proteico enddgeno, sustentar a
sintese de proteinas e prevenir deficiéncias de aminoacidos essenciais. A dosagem de
aminoacidos plasmaticos e a andlise dos acidos organicos urindrios sdo Uteis no diagndstico da
doenca, podendo ser complementadas, a critério clinico, pela andlise molecular dos genes
BCKDHA, BCKDHB, DBT e DLD. Conclusdo: O diagnéstico precoce com a instituicdo do
protocolo adequado de tratamento melhora o prognéstico da doenga, devendo a crianga ser
cuidadosamente acompanhada por uma equipe multidisciplinar de salde.
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