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serrosinatos do metabolismo (EIM) resultam
dafalta de atividade de uma ou mais enzimas
especificas ou defeitos no transporte.

As consequiéncias podem ser 0 acimulo de substéancias
normal mente presentes em pequena quantidade, a
deficiéncia de produtos intermediérios criticos, a
deficiéncia de produtos finais especificos, 0 excesso
nocivo de produtos de vias metabdlicas acessorias ou a
combinacdo entre estes fatores.

Os EIM podem se apresentar em qualquer faixa etéria,
com predominio entre o periodo neonatal e os 10 anos
deidade. O quadro clinico nas emergéncias é em geral
inespecifico e lembra uma sepse ou intoxicagao
exogena.

Asdoencas metabdlicas hereditarias (DMH) que se
manifestam como urgéncia médica, em geral estdo
associadas a ingestdo alimentar (proteina ou aglicares)
ou jejum prolongado. O diagndstico precoce permite
gue o médico institua, atempo de salvar avidado
paciente ou de prevenir graves complicacdes, medidas
terapéuticas corretas e eficientes. Namaioria das vezes,
aetiologiado EIM sb é aventada quando as terapéuticas
convencionais para sepse €/ou distdrbio metab6lico ndo
tiveram sucesso e, nesse momento, acriangaja
apresenta sequiel as neurol égicas graves ou estd em pré-
6hito.

Quando o neonatologista ou o intensivista deve pensar
emEIM ?

v Quadro Clinico: neonatos ou criangas de qual quer
idade, com quadros sem etiologia bem definida, similar
asepse, sindrome "Reye-like", hipoatividade, recusa
alimentar, vomitos, desidratacgo, distdrbios
metabdlicos, ictericia colestética, hepatopatia, hipotonia,
hipertonia, letargia, coma, convul sdes, estado

neurol dgico flutuante, apnéia, taquicardia, arritmia,
cardiomiopatia dilatada, cardiomiopatia hipertréfica,
derrame pleural, dificuldade de ganho de peso, atraso no
desenvolvimento e perda de aquisi¢des.

v Antecedentes Familiar es: consanguinidade,
sindrome de HELL P (hemdlise, elevacdo das enzimas
hepéticas e plaquetopenia), esteatose hepética aguda
materna e hiperemese persistente, abortos de repeticéo,
6hitos neonatais ou infantis em criangas sem fator de

risco, antecedente de morte stibita entre airmandade,
irmé&os ou irmas com historia semelhante, irméos ou
irmas com atraso do desenvolvimento, retardo mental,
convulsdes de dificil controle ou sindrome de West,
distdrbios de comportamento e quadros recorrentes que
podem representar descompensagdo metabdlica
(desidrataco, vomitos, letargia, coma, hipoglicemia,
apnéia e outros).

~ Dadoslaboratoriais: acidose metabdlica,
principalmente com "anion gap" maior que 16, alcalose
respiratoria, hipoglicemia, hiperglicemia, alteragdo de
enzimas hepéticas, hiperamonemia, hiperlacticemia,
hipo ou hiperuricemia e aumento de CK.

E aconselhavel que frente aum neonato com suspeita de
sepse ou distirbio metabdlico aparentemente sem fator
de risco ou uma crianga com quadro grave de etiologia
ndo definida, se faca a coleta de exames pensando nas
causas mais comuns da prética clinica e também para
EIM, pois esse € 0 momento para se fazer o diagndstico
de uma doenga metabdlica hereditaria com chance de
prevenir graves sequelas neurol égicas ou até evitar o
ohito.

Os exames ger ais que devem ser coletados em jejum
(sem soro glicosado e/ou aimentagdo enteral) de2 a4
horas, durante a descompensagéo, séo:

- gasometria venosa;

- Na, K, Cl, glicemia;

- TGO, TGP, Gama-GT, é&cido urico, CK;

- lactato e amobnia;

- urinal (elementos anormais e sedimentoscopia).

Se esses resultados mostrarem alteraces compativeis
com a hip6tese de EIM devem ser colhidos exames
especificos como cromatogr afia plasmatica e urinaria
de aminoécidos, cromatogr afia de acidos or ganicos e
perfil de acilcarnitinas.

E aconselhavel que se congele amostra de urina (20-50
ml) e de plasma com heparina* (2-5 ml), coletados
durante a descompensagdo metahdlica, para posterior
complementagdo dainvestigacdo diagndstica, assim
como a coleta de sangue em papel de filtro, sendo
utilizado o mesmo papel da triagem neonatal.

A espectrometria de massas em tandem, método
utilizado para realizacdo do chamado teste de triagem
neonatal expandido, pode ser utilizado em qual quer
idade e, segundo dados de literatura, tem se mostrado
Gtil na detecgao de aminoacidopatias, acidurias
organicas, defeitos da beta-oxidacdo de &cidos graxos
entre outras.

* Para obtencéo de plasma pode-se preparar uma seringa comum, aspirando heparina sédica o
suficiente para umidecer suas paredes ou utilizar tubo a vacuo de tampa verde. Colher sangue venoso
no dobro do volume de plasma desejado, centrifugar, separar e congelar somente a fase liquida.




Quais sdo os principios do tratamento de urgéncia
emumEIM ?

v Prevenir o catabolismo, evitando jejum prolongado;
v Limitar aofertade substéncias toxicas,

v/ Aumentar a excregdo de metabdlitos toxicos.;

v/ Aumento da atividade residual da enzima (Co-
fatores).

O quefazer apos a coleta dos exames na suspeita de
umEIM ?

v Correcéo dos distarbios metabdlicos encontrados
(acidose metabdlica, distirbios hidroeletroliticos,
hipoglicemia, coagul opatia e outros).

v Suspender aingestdo ou infusdo de qualquer
componente potencialmente téxico (proteina, gordura,
galactose e frutose) se a suspeitafor de
aminoacidopatia, aciduria organica, defeito no ciclo da
uréia ou intolerancia aos agUicares.

Ap6s a descompensacdo metabdlica estar controlada,
em geral com 24 a48 horas, redlizar aintroducgo lenta
de dieta hipoprotéica, de 0,5 a 1,0 g/kg/dia.

Na suspeita de galactosemia, introduzir dieta isenta de
galactose.

Na suspeita de frutosemia a dieta a ser introduzida deve
ser isenta de frutose, lembrando que o aglicar comum
(sacarose) se transforma em glicose e frutose.

O que fazer na presenca de encefalopatia aguda ?
e Emgera:

v Jgjum oral, hidratacdo endovenosa.

v Aporte adegquado de glicose (Velocidade de Infusdo
de Glicose de 8 a 12 mg/kg/min) para evitar o
catabolismo, sem oferecer gordura ou proteina. A
gordura somente sera posteriormente utilizada para
aumento de calorias em caso de afastado defeito da
beta-oxidacdo de acidos graxos.

v Aplicagéo deinsulina, se necessério para manter
normoglicemia.

e Em caso de convulsdes (tanto periodo neonatal
como em qualquer idade) sem acidose e sem aumento
de ambnia, dar:

- Piridoxina 150 mg, EV ou VO, se houver resposta
manter com 10 a 100 mg/dia.

v Sem resposta a piridoxina, no periodo neonatal,
considerar terapia empirica com vitaminas:

- Tiamina- 100 a 200 mg /dia, VO (Leucinose e
PDH - Deficiénciado complexo da Piruvato
Desidrogenase);

- Biotina- 5a20 mg/dia, VO, viaendovenosa é
contra-indicada.

( PC - Deficiénciada Piruvato Carboxilase,
Deficiéncia de biotinidase ou holocarboxilase);

-VitB12-1a2 mg/dia, IM (Aciddria
metilmal énica);

- Riboflavina - 200 a 300 mg/dia, VO (doengas
mitocondriais e AciddriaglutaricaTipo | ell)

v Sem resposta a terapia empirica com vitaminas:

- Altas doses de benzodiazepinicos e benzoato de
sodio 250 a 500 mg/kg/dia, VO. Dividir em 3-4
doses. Pensar em Hiperglicinemia ndo cetética.

Se acidose com " &nion gap" aumentado

(acima de 16):

v Correcéo com bicarbonato de sodio;
v L-carnitina 100 a 200 mg/kg/dia, VO ou EV, duas
vezes ao dia

Se quadro clinico compativel com defeito do ciclo da
uréia:

v Infusdo de benzoato de sodio (250 a 500 mg/kg/dia,
VO, dividido em 3-4 doses) e fenilacetato de sddio (ndo
disponivel no Brasil);

v Quando dosagem de amonia disponivel e valor
acima de 4 vezes o normal, é recomendada a didlise
peritonial.

Presenca de comprometimento hepético:
e Periodo neonatal:

v Retirar galactose;

v Introducdo de férmula de soja até 2g/kg/diade
proteing; e

v restringir também atirosina

e Forado periodo neonatal:

v Mesma conduta dos casos com encefal opatia aguda,
principalmente se os quadros clinicos estiverem
associados.

v Cuidados nare-introducéo de proteina e/ou aglicar
nadieta
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