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DOENGCA DA URINA DO XAROPE DO BORDO (DXB) NO BRASIL: ESTUDO TRANVERSAL COM 41 PACIENTES
SILVANI HERBER; CAROLINA FISCHINGER MOURA DE SOUZA

A DXB é causada pela deficiéncia da atividade do complexo enzimatico desidrogenase dos a-cetoacidos de cadeia ramificada, levando ao
acumulo tecidual de trés aminoacidos, o aciumulo destes aminoacidos é toxico para o organismo, principalmente para o SNC, causando
graves sequelas. A incidéncia mundial é de 1:185.000 nascidos vivos, no Brasil ndo ha dados epidemiolégicos. O diagndstico
precocemente e tratamento eficaz garante um desenvolvimento normal da crianca. O estudo € transversal e os dados foram coletados
através de entrevista com médicos que acompanham os pacientes com DXB. Foram identificados inicialmente 64 casos com DXB, destes
obtivemos dados completos de 41 casos. Em 80% dos casos a procedéncia foi da regido Sul e Sudeste do pais. Em 54% dos casos
apresentaram sintomas nos primeiros 10 dias de vida. Em 46% dos casos foram diagnosticados até 30 dias de vida, contudo a férmula
metabdlica isenta de leucina, valina e isoleucina, foi disponibilizado logo apds o diagndstico somente para 16% dos casos. Em 50% dos
casos recebem a férmula regularmente. Em 92% dos casos apresentaram RDNPM, 61% convulsGes, 54% alteracGes respiratérias e 34%
odor caracteristico de DXB. Em 17% dos casos apresentaram recorréncia familiar. Alguns pacientes que tiveram diagndstico precoce ndo
tiveram um desenvolvimento adequado provavelmente por falhas no tratamento da descompensacdo metabdlica, falta de
acompanhamento peridédico com o mesmo profissional, ndo realizacdo de controles bioquimicos frequentes e dificuldades no tratamento
de manutencdo. Em 15% dos casos foram a obito antes dos 10 meses de vida confirmando a gravidade da doenca. Os dados obtidos por
meio deste trabalho poderao contribuir para a formagdo de programas de atengdo aos pacientes com DXB no Brasil.
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