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Resumo: INTRODUCAO: A Doenca da Urina do Xarope de Bordo (DXB) é uma aminoacidopatia
autossdmica recessiva, que pode levar a graves déficits neurocognitivos e & morte. DESCRICAO
DO CASO: Lactente, masculino, cinco meses, pais consanguineos, no quarto dia de vida iniciou
choro inconsoléavel, tremores de extremidades, succdo débil e sonoléncia intercalada com
irritabilidade, hipertonia flexora dos membros, sendo internado no sétimo dia de vida com piora
clinica, necessitando de suporte de terapia intensiva. A ressonancia magnética (RNM) de
encéfalo evidenciou areas de hipersind em T2, restricdo a difusdo das moléculas de agua,
comprometendo de forma bilateral e simétrica a substancia branca cerebelar profunda, tronco
encefdlico, cdpsulas internas e coroas radiadas e sinais de reducéo volumeétrica encefdlica difusa.
Cromatografia sanguinea de aminoécidos demonstrou elevados niveis de isoleucina + leucina
(1.617,6 nmol/L) e valina (198 mmol/L), confirmando o diagndstico de DXB . Fez uso de dieta
com formula isenta de aminoécidos de cadeia ramificada (BCAAS), L-carnitina (450 mg/dia),
reposicao hidroeletrolitica, anticonvulsivantes e antibidticos. DISCUSSAO: A DXB ocorre por
deficiéncia do complexo alfa-cetoacido-desidrogenase de cadeia ramificada, resultando no
acumulo de leucina, isoleucina e valina e de seus subprodutos téxicos. Manifesta-se por urina
com odor de agUcar queimado, opistétono, convulsdes, hipotonia, succdo débil, recusa alimentar
e acrodermatite. O aumento de isoleucina sérica é patognoménico de DXB. A RNM de cranio
evidencia edema cerebral em estagios agudos, hipomielinizacdo e atrofia cerebra em estagios
tardios. O tratamento envolve restricdo alimentar de BCAAS e controle dos niveis plasmaticos de
leucina e isoleucina aém do transplante hepético ortotdpico. Esse lactente apresenta a forma
classica, frequente e grave, nivel sérico dos aminoacidos elevados e sintomatologia compativel.
CONCLUSAO: O diagnéstico e terapia nutricional precoces impactam positivamente o
prognéstico na DXB. A inclusdo de DXB na triagem neonatal pode agilizar o diagnéstico e
prevenir sequelas irreversiveis dessa patologia grave.
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