Titulo:

Autores:

Resumo:

g h:_p';’i':'lri
L i

DE OUTUBRO ﬁé?éf.
DE 2024 Bh ocscece

. de paduatria
FLORIANOPOLIS - 5C

Trabalhos Cientificos

VidaRea DaDoenca Da Urina Do Xarope De Bordo No Maranhéo: Diagnéstico Tardio E
Prognostico Reservado
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A Doenca da Urina de Xarope de Bordo (DXB) é caracterizada pelo aumento acentuado na
concentracdo sérica dos aminoacidos de cadeia ramificada (AACR). Esta série de casos tem 0
objetivo de descrever 3 casos em acompanhamento em um hospital terciario do Maranh&o entre
2022 e 2024. Caso 1. Feminino, 5 anos, com histéria de atraso de desenvolvimento teve
diagndstico bioquimico de DXB forma intermediaia com 1 ano de vida, atuamente,
clinicamente estavel e, em acompanhamento multidisciplinar, em tratamento dietético. Sua irma,
veio a 6bito com 1 ano, por complicacdes relacionadas a DXB, apesar do diagnéstico precoce.
Caso 2: Masculino, 7 anos, teve diagnéstico de DXB forma intermediaria aos 5 anos, apés
internagdo por crise convulsiva, tem histéria de atraso de desenvolvimento e internagdes
recorrentes por rebaixamento de nivel de consciéncia e convulsdes, perdeu seguimento
ambulatorial em 2023. Caso 3: Masculino, evoluiu com hipoatividade e sucgdo débil no 4° dia de
vida, desconforto respiratorio e coma, foi encaminhado para investigacéo de EIM com 1 més de
vida, recebeu diagndstico de DXB forma classica com 1 més e 22 dias, porém evoluiu com 6bito
1 dia ap0s receber o diagnbstico. A DXB ou Leucionose é um erro inato do metabolismo (EIM),
caracterizado pelo aumento sérico dos AACR, devido deficiéncia do complexo desidrogenase de
945,-cetoacidos de cadeia ramificada, responsavel pela sua metabolizagdo. Quando em
descompensacdo, leva a um quadro grave de intoxicagdo metabdlica, encefalopatia e obito, caso
ndo haja diagndstico precoce e tratamento adequados. Existem 3 fenétipos diferentes com graus
variados de gravidade — classico, intermediario e intermitente. O seu diagndstico precoce €
essencial para prevenir sequelas neuroldgicas e 6bito, e pode ser feito na triagem neonatal por
espectrometria em massa de tandem (MS/MS), ou pelos marcadores bioquimicos das
concentragfes séricas e urindrias dos AACR. Atualmente, no Brasil, o programa nacional de
triagem neonatal (PNTN) néo inclui, em muitos estados, a realizagdo de MS/MS para rastreio de
EIM, e os marcadores bioquimicos séricos sdo de dificil acesso pela rede publica. Além disso, as
formulas e suplementos preconizados por diretrizes internacionais, também néo estdo disponiveis
pelo SUS. O progndstico da DXB depende do fenétipo, tempo até o diagndstico, adesdo ao
tratamento, e manegjo correto das descompensacdes. Os trés casos apresentados evidenciam a
dificuldade de diagnéstico e tratamento da DXB no Maranhdo. No Brasil, especialmente em
regiGes de baixo recurso, existem diversos desafios no diagndstico e tratamento precoce dos EIM,
os casos de DXB relatados exemplificam, gue todos os casos acompanhados no periodo tiveram
diagndstico tardio e desfecho desfavoravel. Portanto, reitera-se que € imprescindivel a ampliagéo
do PNTN no Brasil, pararastreio de EIM, a fim de possibilitar acesso igualitario a diagnostico e
tratamento precoces.
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