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ou placebo, em razéo 1:1. A duragado do estudo é de 12 meses. A medida de desfecho primaria é a ocorréncia de eventos adversos
relacionados ao uso da losartana entre os grupos. Medidas de desfecho secundario envolvem: mudanga no Z score do didmetro
maximo da raiz da aorta e diferenga nos niveis dos biomarcadores séricos (hemograma, creatinina, potassio, alanina
aminotransferase e aspartato aminotransferase e TGF-Beta-1). Resultados: A inclusdo de pacientes iniciou no segundo semestre de
2018. Até entdo, oito pacientes foram considerados elegiveis para o estudo, sendo que trés preferiram nado participar e cinco foram
incluidos e randomizados, sendo quatro com MPS IVA e um com MPS VI. A idade dos participantes variou de 11 a 35 anos, sendo
quatro do sexo feminino e um do sexo masculino. Trés participantes estavam recebendo Terapia de Reposi¢do Enzimatica (TRE) no
momento da inclusdo. Em relagdo as variaveis mensuradas na visita de triagem dos pacientes, a média dos niveis de
glicosaminoglicanos na urina foi de 101,50 ug/mg creatinina e o escore Z da raiz da aorta foi de 2,92. At¢é o0 momento deste
levantamento, trés participantes apresentaram eventos adversos, tais como cefaleia, diarreia, sonoléncia, lombalgia, febre e infecgao
viral, os quais foram considerados sem rela¢éo com a droga em estudo e cujo desfecho foi dado como resolvido. N&do houve nenhum
evento adverso sério até o momento. Conclusdes: Foram observados poucos eventos adversos entre os participantes do estudo,
sendo que nenhum deles foi considerado relacionadosa medicacéo losartana e foram todos resolvidos.
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Porphyria X Guillain Barré - desafio diagnéstico
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Presentation of case:

A 22-year-old woman, called J.D, that had gave birth 5 months before, was admitted to this hospital (HCPA - Porto Alegre, Brazil) on
March 11, 2018, presenting global progressive paresis, initially in right upper limb and, later, in left upper limb, right lower limb and left
lower limb, in this order. This patient had been in her usual state of health until approximately 4 months before admission, when she
first sought a hospital, on December, 12, 2018, with blurry vision, sudden muscle weakness on the right side of the body. In her way to
that hospital, she had 6 tonic clonic seizures and received Diazepam IV. A week before, she had had abdominal pain and headache,
without fever. At the hospital, in a city 3h hours from Porto Alegre, she was submitted to a skull angiotomography that showed a
dissection of the right vertebral artery (we coudn’t see the images). At this time, J.D also presented abdominal pain and sudden
episodes of skin rash. During this hospitalization, that last for 15 days, the patient started taking Clopidogrel, Carbamazepine and
Enalapril. At March 11, the patient came to our hospital presenting the paresis mentioned before. There was no change in sensitivity.
She had had episodes of vomiting 3 days before, but she didn’t present fever, diarreia or flu prodromes. The first diagnostic
hypothesis was Guillain-Barré. As treatment, the doctors started immunoglobulin from March 12 to March 16, but there was no
answer. By that time, the patient present new seizures, even though her serum Carbamazepine level was elevated. The doctors then
started with Fenitoina. J.D still had abdominal pain, that became worse after that. At march 21, the patient realized an
electroneuromyography, that showed sensory and motor polyneuropathy, with axonal predominance, suggesting a Guillain-Barré
variant known as acute motor sensory axonal neuropathy (AMSAN). On the same day, the patient ended up being tracheostomized.
The second diagnostic hypothesis was Porphyria. The ehrlich test was realized at march 23, with a positive result. This test is
performed as a screening method for urinary porphobilinogen. Because of Ehrilch’s test result, the doctors started treating for
Porphyria. Intensive glycemic intake was started, until the fist Hemantine cycle, that started on March 24 and ended on March 27, with
visible motor improvement.
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Introducéo: Os erros inatos do metabolismo (EIM) sdo doengas genéticas, geralmente decorrentes do déficit na atividade enzimatica.
Dentre os EIM, destacam-se os distlrbios que causam intoxicagao, onde o bloqueio metabdlico acarreta dano devido ao acimulo de
compostos toxicos no organismo. Para a prevencgdo das complicacdes, o tratamento deve ser iniciado precocemente e mantido ao
longo da vida. O tratamento de diversos EIM do metabolismo dos aminoacidos e dos acidos organicos baseia-se na restricao
dietética de proteinas. Para prevenir o acumulo dos metabdlitos tdxicos, a restricéo € severa, a maioria destes pacientes pode ingerir
apenas 10 a 30% do consumo proteico de um individuo saudavel. Devido a natureza hiper-restritiva, a variedade de alimentos
disponiveis para consumo é reduzida, o que torna a alimentagdo mondtona e pouco palatavel. Objetivos: Atender a demanda das
familias que lidam com a restricdo alimentar no cotidiano. Metodologias empregadas: A oficina envolveu a equipe de assisténcia do
ambulatério de tratamento dos EIM, alunos residéncia multiprofissional, mestrado e doutorado, além de pacientes e familiares. Para
elaboracdo das preparacdes foi considerada a disponibilidade, baixo custo e facilidade de aquisicdo dos ingredientes; composi¢ao
quimica dos alimentos, principalmente o teor de proteinas e aminoacidos; modo de preparo simples e forma de apresentagdo
atrativa. Os participantes puderam acompanhar a execucdo de algumas receitas e prova-las. Foram apresentadas 6 preparagfes:
pao hipoproteico, nachos de tapioca com paprica, guacamole, pasta de berinjela, smoothie de morango e broa de amido de milho.
As familias receberam a versao impressa e arquivo de imagem das receitas, contendo lista de ingredientes, modo de preparo, teor
proteico e de fenilalanina. ObservagGes e consideracdes: a oficina foi muito bem recebida tanto pelas equipes de assisténcia e
pesquisa quanto pelas familias, que se sentiram valorizadas e compreendidas. Os profissionais puderam presenciar as dificuldades
tanto no planejamento quanto na elaboracdo destas preparacdes, o que impacta de forma direta a adeséo ao tratamento. A inclusdo
de profissionais e alunos envolvidos apenas na pesquisa destas doencas foi importante para ampliar o entendimento dos cuidados
envolvidos no tratamento e ressignificar seu trabalho de pesquisa. Apos o evento, familiares de pacientes solicitaram mais oficinas
que atendessem as restricdes de outros EIM.
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