CARACTERIZACAO DE PACIENTES COM DOENCA DO XAROPE DO
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Introdugdo: A Doencga do Xarope do Bordo (DXB) é um Erro Inato do Metabolismo,
causado pela deficiéncia da atividade do complexo enzimético desidrogenase dos a-
cetoécidos de cadeia ramificada (CACR). A deficiéncia deste complexo € responsavel
pelo acimulo tecidual dos aminoécidos leucina, valina e isoleucina, o acimulo destes
aminoécidos é toxico para o organismo principalmente parao SNC, causando graves
sequelas. A incidéncia mundia é de 1:185.000 nascidos vivos. No Brasil ndo ha dados
epidemiol 6gicos desta patologia. E fundamental estabelecer o diagndstico
precocemente, pois o tratamento eficaz garante um desenvolvimento normal da crianca
O objetivo deste trabalho é identificar os casos diagnosticados no Brasil e caracterizar
clinicamente os pacientes com DXB. Metodologia: Para a coleta de dados foi realizado
contato com os profissionais dos Centros de Referéncia em Genética que acompanham
paciente com DXB. Os Resultados obtidos até o0 momento sdo: foram identificados 59
casos de DXB, sendo provenientes das regifes sul 24 (41%) casos, 18 (30,5%) sudeste,
15 (25,1%) nordeste, 1 (1,7%) DF e 1 (1,7%) Norte. N&o encontramos diferenca
significativa em relagdo ao sexo 47% feminino e 53% masculino. Os sintomas
apresentados mais frequentes até o momento foram ADNPM 45% dos casos, hipertonia
30%, acidose metabolica 25%, apnéia 30% e odor caracteristico de xarope do bordo em
25% dos casos. Conclusdes: Acreditamos que com aidentificacio e caracterizagdo dos
pacientes com DXB, sgjapossivel descrever e caracterizar clinicamente estes
individuos, para melhor compreender a distribuicdo e o tratamento que estes pacientes
recebem no Brasil. Por isso, os dados obtidos por meio deste trabalho poderéo
contribuir para aformag&o de programas de atencéo aos pacientes com DXB.



