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Os erros inatos do metabolismo de aminoacidos sdo doencas raras,
entretanto freqliientes em populacdes de risco. A Doencga da Urina do
Xarope do Bordo (DXB)é um erro inato do metabolismo causado pela
deficiéncia do complexo da desidrogenase dos &#945;-cetoacidos de
cadeia ramificada. O bloqueio dessa rota metabdlica provoca o acumulo
tecidual dos aminoéacidos de cadeia ramificada leucina, isoleucina e valina
e dos seus respectivos &#945;-cetoacidos &#945;-cetoisocaproato,
&#945;-ceto-&#946;-metilvalerato e &#945;-cetoisovalerato. A
sintomatologia dessa doenca inclui cetoacidose, hipoglicemia, dificuldade
de alimentacdo, convulsdes, coma, atraso psicomotor e retardo mental.
Baseado na apresentacao clinica e bioquimica os pacientes afetados pela
DXB podem apresentar 5 formas clinicas distintas: classica, intermediaria,
intermitente, responsiva a tiamina e deficiéncia de lipoamida
desidrogenase. O tratamento da DXB consiste em restricdo na ingesta de
proteinas associada a suplementacdo com uma mistura semi-sintética de
aminoacidos isenta de aminoacidos de cadeia ramificada. O tratamento
tem como objetivo reduzir o acimulo dos aminoéacidos e de seus
metabadlitos téxicos, contribuindo para a sobrevivéncia dos individuos
afetados, os quais apresentam diferentes niveis de atraso no
desenvolvimento e retardo mental. Para assegurar o correto tratamento €
essencial o monitoramento periddico das concentracdes plasmaticas dos
aminoacidos, permitindo a readequacao do tratamento quando
necessario. Neste trabalho objetivou-se realizar a orientacdo quanto a
coleta de material bioldgico, quanto aos resultados laboratoriais, quanto a
instituicdo terapéutica e realizacdo de aconselhamento genético e ainda
foi realizado um estudo dos niveis plasmaticos dos aminoacidos leucina,
isoleucina e valina de oito pacientes afetados pela Doenca da Urina do
Xarope do Bordo no diagnéstico e durante o tratamento atendidos no
Servico de Genética Médica-HCPA. Niveis aumentados no plasma de
leucina, isoleucina e valina medidos por HPLC foram detectados no
diagnostico e o tratamento reduziu estes niveis. Os pacientes tratados
mostraram melhora na sintomatologia apresentada, evoluindo
adequadamente apds o quadro clinico agudo. O aconselhamento
genético foi realizado nas familias dos afetados, assim como a orientacéo
nutricional do tratamento. O aconselhamento genético permitiu as familias
o conhecimento do risco de recorréncia, bem como a possibilidade da



realizacdo de diagnostico pré-natal. APOIO: PROREXT/UFRGS.



