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ERROS NA EMBRIOGENESE

ERROS INATOS NA ERROS INATOS NO
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POLLITT RJ ET AL, 1997; Wilcox WR, 1995
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MAPA METABOLICO SIMPLIFICADO
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GRUPO |

DEFEITO NA SINTESE OU CATABOLISMO DE
MOLECULAS COMPLEXAS

= NAO TEM RELAGCAO COM INGESTAO ALIMENTAR

y & Charpentier, 1995




GRUPO |

DOENGAS DE DEPOSITO DOENGAS DOS
LISOSSOMICO PEROXISSOMOS

DEFEITO NO METABOLISMO

LIPIDES

SINTESE DE ACIDOS BILIARES

PURINAS E PIRIMIDINAS

PORFIRIAS

TRANSPORTE DE METAIS
DEFICIENCIAS DE VITAMINAS

DEFEITOS DE NEUROTRANSMISSAO
DEFEITOS CONGENITOS GLICOSILAGCAO

Saudubray & Charpentier, 1995




GRUPO |

MANIFESTACOES CLINICAS EM
TODAS FAIXAS DE IDADE

+ NEURODEGENERACAO SUBAGUDA ¢ INVOLUGCAO DNPM
¢+ MIELONEUROPATIAS SUBAGUDAS + DEFICIENCIA AUDITIVA



















GRUPO Il

DEFEITO NO METABOLISMO
INTERMEDIARIO

E INTERCORRENCIAS
> INTERVALO LIVRE DE SINTOMAS




AMINOACIDOPATIAS 8 ACIDEMIAS ORGANICAS

DEFEITOS NO INTOLERANCIA AOS
CICLO DA UREIA ACUCARES




GRUPO Il

MANIFESTACOES CLINICAS DE INTOXICACAO
AGUDA EM TODAS FAIXAS DE IDADE

¢ INSUFICIENCIA HEPATICA ¢ HEPATOMEGALIA
¢ COMPLICACOES TROMBOEMBOLICAS ¢ ODOR ANORMAL
¢+ MANIFESTACOES NEUROLOGICAS ¢ APNEIA




GRUPO I

MANIFESTACOES CLINICAS DE INTOXICACAO
CRONICA EM TODAS FAIXAS DE IDADE

¢ EPILEPSIA DE DIFICIL CONTROLE
¢ ALTERAGCOES OCULARES













GRUPO I

DEFICIENCIA NA PRODUCAO E/OU
UTILIZACAO DE ENERGIA

DE SUBSTANCIAS TOXICAS E/OU DO
DEFICIT DE ENERGIA




DOENCAS MITOCONDRIAIS/ DOENGAS DE DEPOSITO
DEFEITOS DE CADEIA DO GLICOGENIO
RESPIRATORIA

HIPERLACTICEMIAS DEFEITO DE - OXIDACAO
CONGENITAS DE ACIDOS GRAXOS

Fernades J; Saudubray JM; Van Den Berghe G., 2000




GRUPO I

MANIFESTACOES CLINICAS EM TODAS
FAIXAS DE IDADE

¢ INSUFICIENCIA CARDIACA ¢ HEPATOPATIA
¢ ALTERAGCOES OCULARES ¢+ ALTERAGOES RENAIS
¢ MALFORMACAO CEREBRAL ¢+ ABORTOS DE REPETICAO

Saudubray, JM & Charpentier, C, 1995







QUANDO SUSPEITAR DE UM ERRO
INATO DO METABOLISMO ?

HISTORIA FAMILIAR POSITIVA

ESTADO NEUROLOGICO FLUTUANTE
ANORMALIDADES OCULARES
ODOR ANORMAL - URINA, SUOR

Waber, L, 1993; Lindor, NM & Karnes, PS; Martins, AM et al, 1999







HISTORIA - GESTACAO

2 APRESENTACAO DO FETO
2 PARTO E CONDICOES DE NASCIMENTO




HISTORIA - FAMILIAR




ORIENTACAO E CONDUTA

= ATENDIMENTO MULTIDISCIPLINAR



> BIOLOGIA MOLECULAR

DIAGNOSTICO



TRIAGEM DE DMH

URINA

TRIAGEM DE EIM

CROMATOGRAFIA

Vé

AA OU ACUCARES

Martins et al, 1995

SANGUE

GASOMETRIA

Na, K, CI
“ANION GAP”
(Na + K) - (HCO, + Cl)

GLICEMIA

LACTATO

AMONIA

HEMOGRAMA

TGO, TGP, y-GT

COLESTEROL
TRIGLICERIDES

ACIDO URICO




PESQUISA DE HIPERLACTICEMIA

SANGUE - JEJUM

URINA - JEJUM
GASOMETRIA
PESQUISA DE CORPOS IR, G
CETONICOS ARIO (G
(Na + K) - (HCO,- + ClI)
GLICEMIA
LACTATO POS-PRANDIAL

LACTATO

PIRUVATO







SUPORTE - PACIENTES E FAMILIARES

FONOAUDIO / MOTRICIDADE ORAL PSICOLOGICO

FISIOTERAPICO / EQUOTERAPIA




TRATAMENTO - GRUPO |

Fernades J; Saudubray JM; Van Den Berghe G., 2000




TRATAMENTO - GRUPO |

/ 4

MUCOPOLISSACARIDOSES DOS

TIPOS |, I, VI
; Van Den Berghe G., 2000

audubray JM;




TRATAMENTO - GRUPO i

= SUPORTE

Fernades J; Saudubray JM; Van Den Berghe G., 2000




TRATAMENTO - GRUPO i

> 2 anos - 175 -2.0g/Kg cada 6 h




PERSPECTIVAS DE TRATAMENTO

= TERAPIA GENICA




IMPORTANCIA DO DIAGNOSTICO
CONCLUSOES

ONEROSOS
5> ACONSELHAMENTO GENETICO




Centro de Referencia em Erros Inatos do Metabolismo

Profée Dré Ana Maria Martins

Dré Cecilia Micheletti Beatriz J Frangipani

Dra Sandra Kyosen Renata B Oliveira

Drée Carmen Mendes Edna Sakata

Dré Maret Rand Elaine Fraccaro

Prof Dr Ramiro Azevedo Erika Menegatti

Proféa Dra Zelita Guedes Proféa Dra Marcia Pedromaénico

http://www.unifesp.br/centros/creim



