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Acidurias organicas: diagnostico e tratamento

Organic acidurias: diagnosis and treatment

SINOPSE

O objetivo deste trabalho é apresentar uma revisdo sobre as aciddrias organicas
que correspondem a um grupo de erros inatos do metabolismo de alta prevaléncia, espe-
cialmente em criangas severamente enfermas. Considerando que muitas destas doengas
tém controle efetivo, especialmente quando diagnosticadas e tratadas precocemente, en-
fatizamos a importancia do seu conhecimento na investigacio diagndstica das doencas
metabdlicas. Nesta revisdo, discute-se a freqiiéncia das principais acidemias orgénicas na
populacgdo geral e em populagdes de alto risco, os principais sintomas e sinais laborato-
riais, as estratégias para o diagnéstico e o tratamento destes distdrbios.

UNITERMOS: Aciddrias Organicas, Acidos Organicos, Erros Inatos do Metabolismo.

ABSTRACT

The purpose of this paper is to review organic acidemias which correspond to a
group of inborn errors of metabolism relatively frequent especially in severely-ill chil-
dren. Since many of these diseases have effective control when diagnosed and treated
early, we emphasize the importance of being aware of these diseases during the investi-
gation of metabolic disorders. We discuss the frequency of the more prevalent organic
acidemias in the general population and in high-risk groups, the main symptoms and

laboratory signs, the diagnostic strategies and treatment of these disorders.

KEY WORDS: Organic Acidurias, Organic Acids, Inborn Errors of Metabolism.

o NTRODUCAO

Acidtrias ou acidemias organicas
sdo doencas hereditdrias autossdmi-
cas recessivas causadas por deficién-
cia severa da atividade de uma enzi-
ma, usualmente do metabolismo dos
aminoacidos, resultando no actimulo
tecidual de um ou mais 4cidos carbo-
xilicos (1, 2). Mais de 60 destes dis-
tarbios s@o conhecidos. A Figura 1
mostra a rota de degradacao dos ami-
noacidos ramificados, ilustrando os
varios defeitos (aciddrias) conheci-
dos dessa rota.

A prevaléncia das acidtrias orga-
nicas na populacao geral é ainda des-
conhecida. No entanto, na Holanda,
um pais modelo para o estudo dos
erros inatos do metabolismo, estima-
se que 1 em cada 2.200 habitantes é
afetado por essas doencas, enquanto
na Arabia Saudita, onde a taxa de
consangiliinidade é elevada, é de

pelo menos 1 para cada 740 nasci-
mentos (3, 4).

Relativamente a outros grupos de
erros inatos do metabolismo (EIM), as
acidemias organicas sdo consideradas
as doengas metabdlicas mais freqiien-
tes em criangas severamente enfermas
(5, 6) e dos mais freqiientes grupos de
enfermidades hereditdrias do metabo-
lismo (4). O Quadro 1 mostra as aci-
ddrias organicas mais freqiientes na
populagdo geral, enquanto a Tabela 1
mostra a sua freqiiéncia relativa em
populagdes de alto risco.

O objetivo desta revisdo € o de tor-
nar o médico mais familiarizado com
o grupo das aciddrias orgénicas. Dis-
cute-se a freqiiéncia de algumas des-
sas doencas na populagdo geral e em
populagdes de alto risco, os principais
sintomas clinicos e sinais laboratoriais
apresentados pelos pacientes, estraté-
gias para o diagndstico e o tratamento
destes distirbios.
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{ﬂb ANIFESTACOES

CLINICAS

A maioria das acidemias organicas
tem um inicio de apresentagdo subito
no periodo neonatal. Os afetados apre-
sentam sintomas graves, que muitas
vezes os levam ao desenlace fatal, e sdo
freqiientemente confundidos com sep-
ticemia, visto que ambas situagdes se
caracterizam por acidose e encefalopa-
tia aguda. Observa-se nestes pacientes
“anion gap” aumentado, hipoglicemia,
hiperamonemia, acidemia latica ou ce-
tose/cetontria. A cetonuria é um acha-
do importante destas enfermidades,
pois usualmente nao ocorre em recém-
nascidos severamente enfermos de cau-
sa ndo metabdlica (Quadro 2).

Em criancas de mais idade, a apre-
sentacdo do quadro clinico é mais va-
ridvel, porém as manifestagdes neu-
rolégicas sdo bastante freqiientes,
quando ndo as unicas. Nestes pacien-
tes, podemos ter a forma cronica pro-
gressiva que se caracteriza por atra-
so no desenvolvimento fisico/psico-
motor, recusa alimentar, vOmitos, in-
feccoes de repeticdo, hipotonia, ata-
xia, distonia, discinesia, convulsdes
e outros sinais neurolégicos, e a for-
ma crdnica intermitente, com episd-
dios recorrentes de cetoacidose, le-
targia, coma e convulsdes, que podem
vir acompanhados de sintomas em
outros 6rgdos, principalmente no fi-
gado (Sindrome de Reye). O inicio
da sintomatologia € geralmente pre-
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1 = desidrogenase dos aminoacidos de cadeia ramificada (doenga do xarope o bordo); 2 =
isovaleril-CoA desidrogenase (acidemia isovalérica); 3 = 3-metilcrotonil-CoA carboxilase (3-
metilcrotonilglicindria); 4 = 3-metilglutaconil-CoA hidratase (aciduria 3-metilglutacénica); 5 = 3-
hidroxi-3-metilglutaril-CoA liase (aciddria 3-hidroxi-3-metilglutdrica; 6 = acetoacetil-CoA tiolase
(deficiéncia de cetotiolase); 7 = propionil-CoA carboxilase (acidemia propibnica); 8 = L-metil-
malonil-CoA mutase (acidemia metilmalénica); 9 = desidrogenase do semialdeido metilmaléni-
co (aciddria 3-hidroxi-isobutirica); 10 = mevalonato quinase (aciddria mevalbnica).

Figura 1 — Rota de degradagédo dos aminoéacidos de cadeia ramificada com as va-

rias acidurias organicas.

cipitado por infec¢des recorrentes,
por sobrecarga alimentar, apds desi-
dratagdo ou procedimento cirurgico,
sendo que o quadro clinico de acido-
se metabdlica pode ser leve e obscu-
recido por sintomas neuroldgicos,
cardiacos, hepdticos e renais. Algu-
mas vezes, a excre¢do urindria de aci-
dos orgénicos ndo € tdo significati-
va, especialmente fora das crises, o
que deve alertar o médico para a co-
leta de amostras repetidas, especial-
mente durante crises.
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A Figura 2 ilustra um protocolo la-
boratorial para o diagndstico destas
doencas.

A andlise de dcidos orgénicos é fei-
ta por cromatografia gasosa (CG) ou
de preferéncia por cromatografia gaso-
sa associada a espectrometria de mas-
sa (CG/MS) (7) em amostras ocasio-
nais de urina, devendo-se dar preferén-
cia a amostras colhidas durante crises
de descompensacao.

O Quadro 3 mostra as principais
indicacdes para a andlise de 4cidos or-
ganicos.

O diagnéstico correto de uma aci-
ddria organica depende da identifica-
¢do de varios metabdlitos (dcidos or-
ganicos) especificos. A verificagdo de
apenas um dcido elevado, geralmente,
ndo € muito elucidativa para o diagnds-
tico destes disttirbios, uma vez que in-
dica a possibilidade de vérios distdr-
bios. Muitas vezes, um diagnéstico é
somente conseguido através da andlise
repetitiva de amostras coletadas em
periodos distintos, especialmente du-
rante descompensacdo metabdlica,
quando os niveis dos metabdlitos anor-
mais aumentam sua concentragio. Ou-
tras vezes, testes de sobrecarga com
substratos proximais ao bloqueio me-
tabdlico sdo necessarios para detectar
os metabdlitos anormais. Excepcional-
mente, a excrecdo urindria dos acidos
organicos caracteristicos ndo ocorre e
o diagnéstico s6 é feito pela determi-
nagdo da atividade enzimadtica em cé-
lulas cultivadas (fibroblastos) (8, 9).
Por outro lado, em outras situagdes cli-
nicas diferentes das acidemias orgéni-
cas, tais como em criangas severamen-
te enfermas, pode ocorrer aumento na
excrecdo de varios metabdlitos dcidos
relacionados com hip6xia (4cidos lati-
co, glutdrico, glutaconico, dcidos dicar-
boxilicos e intermedidrios do ciclo de
Krebs) (10, 11). Todas essas situagdes
devem ser bem analisadas para o su-
cesso do diagnéstico final. E importan-
te frisar que dados precisos sobre a
condig¢do clinica do paciente, sobre a
dieta e medicacdo sdo informagdes in-
dispensaveis para uma 6tima interpre-
tacdo dos resultado da andlise de aci-
dos organicos.

O estudo enzimatico das aciduri-
as orgénicas é importante para se ca-
racterizar o defeito bioquimico e mes-
mo avaliar o progndstico dos pacien-
tes, considerando-se a atividade re-
sidual da enzima defeituosa. Neste
particular, a bidpsia de pele com cul-
tivo de fibroblastos, a bidpsia de fi-
gado por pungdo e de musculo esque-
l1ético sdo fundamentais para a deter-
minacdo das atividades enzimadticas
para o diagndstico definitivo de al-
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gumas dessas entidades. Em vdrios
destes disturbios, o figado e o mus-
culo esquelético sdo também uteis
para os estudos histopatolégicos que
mostram alteragdes caracteristicas
(ex.: mitocondriopatias com rabdomi-
olise no musculo esquelético, defei-
tos de oxidacao de dcidos graxos com
depdsito micro ou macrovesicular de
lipideos no figado, deficiéncia da gli-
cose-6-fosfatase com depésito de gli-
cogénio no figado, etc.) (12, 13, 14).

Os estudos moleculares também
podem ser feitos em algumas acidurias
orgénicas. A andlise mutacional é par-
ticularmente util para confirmar o diag-
néstico de algumas destas entidades,
onde o diagndstico bioquimico ou en-
zimatico é dificil ou impraticdvel (ex.,
defeitos de receptores ou de proteinas
de membrana, ocasional em aciduria
glutdrica tipo I), em doengas que se
caracterizam por mutac¢des preponde-
rantes (ex., deficiéncia da desidroge-

Quadro 1 - Acidemias organicas mais frequentes na populagéo geral

Disturbio (Freqiiéncia) Defeito bioquimico Metabdlitos
urinarios
Deficiéncia Biotinidase Acidos latico,
de Biotinidase 3-hidroxipropibnico,
(1:61.000) 3-hidroxisovalérico,
3-metilcrotonilglicina,
(17) metilcitrato
Acidemia propibnica Propionil-CoA Acidos propiénico,
(1:50.000) carboxilase 3-hidroxipropidnico,
metilcitrico e
(18) propionilglicina
Acidemia metilmalbnica L-metilmalonil-CoA Acidos metilmalénico,
(1:48.000) mutase propidnico,
3-hidroxipropidnico,
(19) metilcitrico e
propionilglicina
Acidemia glutérica Glutaril-CoA Acidos glutarico,
(1:40.000) desidrogenase 3-hidroxiglutarico,
glutacénico e
(8) glutarilcarnitina
Deficiéncia da acil-CoA Desidrogenase das Acidos octandico,
desidrogenase de dcidos acil-CoA de cadeia cis-4-decendico e
graxos de cadeia média média de carbono dicarboxilicos de
(MCAD) cadeia média (adipico,
(1:10.000) subérico e sebacico),
(20) hexanoilglicina

Tabela 1 — Acidurias orgéanicas diagnosticadas em pacientes de alto risco

nase dos 4cidos graxos de cadeia mé-
dia), para o diagnéstico das doengas
mitocondriais, para avaliar o prognds-
tico em algumas aciduirias com boa
correlacdo gendtipo/fendtipo, para os
estudos familiares e para o diagndsti-
co pré-natal que ndo é objeto dessa re-
visdo.

Em algumas ocasides, a crianga afe-
tada morre sem defini¢do do diagnds-
tico da doenga metabdlica genética sus-
peita. Nestes casos, € essencial coletar
amostras post mortem para o esclare-
cimento diagndstico e posterior acon-
selhamento genético e diagndstico pré-
natal. Os estudos mais importantes para
estas situacdes sdo a determinagio
quantitativa de aminodcidos no plasma
e liquido cefaloraquidiano, a determi-
nacdo de dcidos orgénicos na urina e
de acilcarnitinas em plasma, urina ou
papel de filtro impregnado com sangue
ou plasma. O Quadro 4 ilustra as amos-
tras que devem ser colhidas.

0 RATAMENTO

O tratamento das aciddrias orgéani-
cas deve ser fundamentado: 1) na pre-
vengdo do actimulo de substancias t6-
xicas através da restricdo da ingesta
protéica ou de outros substratos e ini-
bicdo do catabolismo, prevenindo in-
fecdes, jejum prolongado ou abuso ali-
mentar; 2) na eliminacdo dos metabod-
litos téxicos por exsanguineo transfu-
sd0, hemodidlise ou didlise peritoneal
e; 3) por medidas de suporte geral, tais
como correcdo do pH sérico, ventila-

Disturbios Ryiadh Paris San Diego Freiburg Porto Alegre
(3 anos) (20 anos) (2 anos) (18 anos) (6 anos)

Numero de pacientes 307 196 115 242 69
Acidurias laticas 125(41%) 66(34%) 41(36%) 53(22%) 21(30,0%)
Aciddria metilmalénica 31(10%) 31(16%) 20(17%) 34(14%) 11(16,0%)
Aciddria propibnica 30(1 0%) 21(10%) 21(18%) 33(13%) 7(10,0%)
Aciddria glutdrica tipo | 0 (3%) 11 (6%) ND 7 (3%) 9(13,0%)
Aciddria isovalérica 5 (2%) 4 (6%) ND 16 (6%) 4 (6,0%)
Deficiéncia de biotinidase 8 (2%) ND ND 18 (7%) 1 (1,5%)
Deficiéncia de carboxilase multipla 18 (6%) 11 (6%) 15(13%) 2 (1%) 1 (1,5%)
Defeitos de oxidagdo de dcidos graxos 18 (6%) 27(14%) ND 34(14%) 6 (9,0%)
Aciddria 3-hidroxi-3-metilglutarica ND ND ND 9 (4%) 4 (6,0%)
Outros 74(24%) 25(17%) - 51(21%) 5 (7,0%)

Os dados foram retirados de varios estudos: Riyadh 3; Paris 21, San Diego 22; Freiburg 20,
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Quadro 2 — Principais achados clinico-
laboratoriais de acidurias orgénicas

Manifestacoes Clinicas

letargia

coma intermitente

hipotonia

hipertonia

convulsdes

mioclonias

ataxia

paralisia cerebral

crises encefalopaticas (ataques com
coma e convulsbes generalizadas)

macrocefalia/ microcefalia

paresia e hemiplegia

sinais extrapiramidais (distonia, co-
reoatetose, discinesia, etc...)

atraso do desenvolvimento neuropsi-
comotor/retardo mental

taquipnéia/apnéia

vémitos incoerciveis

atraso do desenvolvimento fisico

hepatopatia/sindrome de Reye

miopatia/cardiomiopatia

malformagdes congénitas

infeccdes de repeticdo

histéria prévia de morte neonatal na
familia

Exames de primeira linha
Sangue: hemograma, hemocultura,
gasometria arterial, glicose, eletrdlitos,
testes de funcdo hepatica e renal.
Urina: EQU, urocultura, multistix (corpos
cetdnicos, agucares, etc.).
Liquor: bioquimica, cultura
Radiologia: Raio X de térax.

Cetose -7 \
Cetoacidose &~

Acidemia Latica |«
Hipoglicemia
Hiperamonemia

Exames de segunda linha
Sangue: amonia, lactato,

cromatografia de aminoacidos.
Urina: cromatografia de

aminodcidos e glicideos.

/

S

DIAGNOSTICO

Exames de terceira linha

Sangue: analise quantitativa de
aminoacidos, de carnitina livre e total
e de acilcarnitinas.

Urina: analise quantitativa de
aminoacidos, de acidos organicos e
acilcarnitinas.

DE ACIDURIAS
ORGANICAS

l

Manifestaces laboratoriais

cheiro peculiar na urina ou no paciente

cetose

cetonuria

pancitopenia, trombocitopenia

acidose metabdlica

baixos niveis de bicarbonato

aumento do “anion gap”

hiperamonemia

hipoglicemia / hiperglicemia

acidemia latica

hipertrigliceridemia

aumento dos niveis séricos de acidos
graxos livres

hiperglicinemia / hiperglicinuria

Quadro 3 - Indicac¢des para a determi-
nacao de acidos orgénicos na urina

— Crise metabdlica de causa desco-
nhecida (acidose metabdlica, acide-
mia latica, aumento do anion gap,
hipoglicemia, cetonemia, cetonuria
neonatal, hiperamonemia, cito-
penia).

— Manifestagdes clinicas de intoxica-
¢éo sistémica.

— Acidose metabdlica persistente.

— Hepatopatia de causa desconhe-
cida.

— Doenca neuroldgica de causa des-
conhecida.

— Encefalopatia com convulsoes.

— Doencga multisistémica com sinto-
mas progressivos.

— Disturbio de metabolismo energéti-
co suspeito.
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Exames de quarta linha
Estudos enzimaticos (pele, figado,
musculo e leucdcitos).
Histoquimica (figado e musculo).
Estudos moleculares (mutagoes).

Figura 2 — Protocolo para o diagndstico laboratorial das acidurias orgéanicas em

recém-nascidos e neonatos em crise.

¢30 mecanica assistida e hidratacdo
adequada. As estratégias de tratamen-
to estdo resumidas no Quadro 5 (15).
Para o caso das doengas metabdli-
cas com apresenta¢do aguda neonatal,
o tratamento deve iniciar o mais pre-
cocemente possivel durante as crises
metabdlicas agudas, mesmo que a etio-
logia da doenga seja ainda desconhe-
cida. Neste momento, a terapia € mais
ampla, sendo dirigida para vérios gru-
pos de doengas: acidirias organicas,
doengas do ciclo da uréia e defeitos no
catabolismo de glicideos e lipideos.
Tendo em vista que a grande maioria
das acidemias orgénicas sdo decorren-
tes de falta de atividade enzimédtica em
um passo do metabolismo dos aminod-
cidos, a retirada de toda proteina da
dieta durante as crises € necessaria.
Outro elemento indispensdvel ¢ man-
ter o anabolismo através da adminis-
tracdo isocaldrica ou hipercaldrica

(mais de 150kcal/kg/dia), bem como da
infusdo intravenosa de grande quanti-
dade de liquidos para evitar a desidra-
tacdo. O uso de sonda nasogdstrica com
alto aporte de alimentagdo lipidica é
bastante ttil. A medida que o paciente
melhora, deve-se adicionar gradual-
mente proteina até se atingir a quanti-
dade tolerdvel que ¢ individual para
cada afetado (0,7-2 g proteina/kg/dia).
A administracdo de megadoses de vi-
taminas especificas € também indica-
da para os pacientes durante os epi-
sédios agudos, visto que o defeito
metabdlico em vdrias acidemias or-
ganicas pode ocorrer ao nivel da for-
macdo das coenzimas, derivadas das
vitaminas e essenciais para as reacdes
enzimaticas (16).

Por outro lado, a terapia dietética
de longo prazo ¢ essencial para reduzir
as concentracdes dos metabdlitos toxi-
cos e promover o desenvolvimento
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Quadro 4 — Coleta de amostras post mortem para o diagndstico de acidurias
orgénicas

Liquidos bioldgicos
Soro ou plasma: colher 1-2 ml apés centrifugacdo imediata do sangue com
heparina. Congelar a —20°C.
Sangue: colocar algumas (4-6) gotas em papel de filtro Guthrie, Whatmann
3MM ou similar.
Urina: colher 10-20 ml. Congelar imediatamente a —20°C.
DNA: colher 3-10 ml de sangue total com EDTA. Congelar a —20°C.
Liquor: se possivel, colher 1 ml. Congelar imediatamente a -70°C.

Bidpsias
Pele: colher 2 pedagos e colocar em meio de cultura asséptico.
Musculo esquelético: colher 500 mg (estudos de DNA, histoquimica, imunoci-
toquimica e enzimas mitocondriais). Congelar imediatamente a —70°C.
Figado: colher 200 mg (estudos histoquimicos e enzimaticos). Congelar ime-
diatamente a —70°C.
Rim: colher 100 mg (estudos histoquimicos e enzimaticos). Congelar imedia-
tamente a —70°C.

Quadro 5 - Estratégias de tratamento das acidurias organicas

a) Durante as crises de descompensacao sem diagndstico definido

— Ventilagdo assistida.

— Correcgéao do pH.

— Retirada da proteina da dieta.

— Administracéo parenteral de soro fisiolégico com glicose.

— Administragédo parenteral de alta quantidade de calorias (glicose 30 g/
kg/dia, insulina 0,05- 0,2 U/kg/h e lipideos 2-4 g/kg/dia)*.

— Hemodidlise, didlise peritoneal ou exsanguineo transfusao.

— Coquetel vitaminico parenteral (biotina: 10-20 mg/dia; riboflavina 100-
200 mg/dia; tiamina 300mg/dia; vitamina B12 1mg/dia, piridoxina 10-
100 mg/dia).

— L-carnitina; 100 mg/kg/dia.

— L-arginina; 2 mmol/kg nas primeiras duas horas e apdés 2 mmol/kg/dia.

b) Durante a crise de descompensacao apds a definicao diagndstica

— Medidas gerais de suporte (ventilagcao, etc.).

— Administragcéo parenteral de alta quantidade de calorias na forma de
carboidratos e lipideos.

— Administragéo parenteral de soro fisioldgico e glicosado.

— Administragdo parenteral ou por sonda nasogastrica de proteinas (0,5-
0,7 g/kg/dia).

— Correcgéo da acidose metabodlica (bicarbonato de sédio).

— L-carnitina (100 mg/kg/dia).

— Uso de vitaminas especificas.

c) Terapia a longo prazo
Restricao protéica ou de outros substratos.
Alimentagao com leites especiais indicados para os varios disturbios.
Suplementagéo de aminodcidos nédo pertencentes a rota metabdlica, vita-
minas, sais minerais e L-carnitina.

* a infuséo de lipidios pode piorar as crises dos defeitos de b-oxidagao de acidos graxos.

normal. Portanto, apds passada a crise
aguda de descompensacdo metabdlica,
com a melhora clinica do paciente, é
necessdrio colocd-lo em uma dieta ade-
quada com restricio de um ou mais
substratos para evitar o acimulo dos
metabdlitos toxicos originados desses
substratos. Essa terapia dietética tam-
bém € crucial para os pacientes com

inicio tardio do quadro clinico. Para
estes, é fundamental reconhecer-se o
quanto antes os sinais indicadores des-
sas doencas para que se possa plane-
jar rapidamente seu tratamento. O
Quadro 6 apresenta os produtos die-
téticos comercialmente disponiveis
para o tratamento especifico de algu-
mas destas doencas.
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O fundamental no controle dietéti-
co é prover a quantidade necessdria de
aminodcidos para as necessidades ana-
boélicas de uma crianca em crescimen-
to (sintese protéica ou de outros deri-
vados de aminoacidos), evitando-se o
excesso de ingesta que levard ao acu-
mulo dos metabdlitos téxicos. A de-
terminacdo seriada da concentragéo
urindria dos dcidos orgénicos é, por-
tanto, essencial para verificar a ade-
quagdo do tratamento dietético ou
vitaminico. A verificagcdo dos niveis
plasméticos de albumina e de aminoa-
cidos, bem como a avaliagdo do de-
senvolvimento fisico (peso e altura)
sdo essenciais para monitorar o tra-
tamento e o estado nutricional do afe-
tado. A suplementagdo de L-carnitina
(50-300 mg/kg/dia) para os pacientes
afetados por vdrias acidemias orgéni-
cas tem sido bastante titil no seu trata-
mento, visto que os metabdlitos toxi-
cos (4cidos) que se acumulam nestas
doencas se unem a carnitina para se-
rem excretados, provocando o déficit
desta substancia, que € essencial para
o transporte de dcidos graxos para o in-
terior da mitocondria. A diminuicdo
nos niveis teciduais de carnitina resul-
ta, portanto, por um lado, na menor
excre¢do desses metabdlitos e, por ou-
tro, em déficit de produgéo de energia,
principalmente no musculo.

O manuseio das crises de descom-
pensagédo metabdlica € igualmente im-
portante. Para tal, deve-se inicialmen-
te reconhecer aquelas situacdes que
predispdem ao catabolismo, como in-
fec¢des, imunizagdo, jejum e cirur-
gias. Nestas situacdes, deve-se redu-
zir ainda mais a ingesta protéica e
aumentar a ingesta de carboidratos e
lipideos para se evitar o catabolismo
e mesmo promover o anabolismo. O
uso de solugdo intravenosa de glicose
ou de sonda nasogastrica noturna é
importante nestas situagdes. A quanti-
dade de proteina deve ser reposta gra-
dualmente até atingir 1 a 2 g/kg/dia, ini-
ciando-se com 0,5 g/kg/dia 24 ou 48
horas apds passar a crise aguda e hou-
ver a melhora clinica do paciente. Nes-
tes casos, enfatize-se o uso de altas
doses de carnitina (200-400 mg/kg/
dia). Se o enfermo deteriorar rapida-
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Quadro 6 — Tratamento dietético (leite) disponivel comercialmente para algumas

aminoacidopatias e acidemias organicas

Doenca Férmula Especial Marca
Doenga do Xarope do Bordo MSUD Analog SHS
MSUD Diet Powder Mead Johnson
MSUD1 Milupa
Acidemias Metilmaldnica XMTVI Analog SHS
e Propi6nica Protein-Free Diet Powder, Mead Johnson
Propimex Abbott
Acidemia Glutérica Tipo | XLys LowTry Analog, GAL1 SHS
Acidemia Isovalérica XLeu Analog SHS

mente, pode ser necessdria a remo-
¢do dos produtos téxicos por hemo-
diélise, didlise peritoneal ou exsan-
guineo transfusio.

@ ONCLUSOES

As acidurias orgénicas compreen-
dem um grupo de doencas metabdlicas
hereditdrias relativamente freqiientes
em criancas severamente enfermas,
manifestando-se, principalmente, por
sintomas neurolégicos (convulsdes,
hipotonia, coma e retardo mental), aci-
dose metabdlica, hepatopatia, taquip-
néia/apnéia e vomitos incoerciveis de
inicio subito. Seu diagndstico é feito
pela determinacdo de dcidos organicos
na urina dos pacientes afetados e esta
disponivel em nosso meio. Uma parte
considerdvel desses disttirbios € passi-
vel de tratamento efetivo, desde que
detectados precocemente, o que torna
0 seu conhecimento necessdrio para o
diagnéstico diferencial de outras pato-
logias da infancia com sintomatologia
severa.
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