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Incidéncila

« Acumulativa
1:5000 RN VIVOS (Wilcox WR, 1995)
1:3800 RN vivos (MS) (poliit RJ et al, 1997)

e Individual
Muito variavel




+<im Doengas Metabélicas Hereditarias

« Grupo I - catabolismo ou sintese macromoléeculas
- Sinais e sintomas permanentes e progressivos

« Grupo II - metabolismo intermediario
- relagao com ingestao alimentar e intercorréncias

« Grupo III - deficit de energia
- comprometimentimento da producao ou
utilizacao de energia

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




Doencas de Deposito Doencas dos
Lisossomico Peroxissomos

Outras

Lipides

Sintese de acidos biliares
Purinas e pirimidinas
Porfirias

Transporte de metais
Defeitos de glicosilacao
Deficiencia de vitaminas

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




f':(: Manifestagdes Clinicas - Grupo I

¢ Hidropsia fetal, ascite ¢ Achados dismorficos

¢ Macroglossia ¢ Linfocitos vacuolizados
¢ Hepato e/ou Esplenomegalia ¢ Discrasia saguinea

¢ Alteracoes esqueléticas ¢ Alteracoes oculares

¢ Hipotonia, convulsoes ¢ Alteracoes de pele

¢ Facies grotesca ¢ Limitacao articular

¢ Neurodegeneracao subaguda ¢ Involucao do DNPM

¢ Mieloneuropatia subaguda ¢ Deficiencia auditiva

¢ Acroparestesia, hipohidrose ¢ Insuficiencia renal

¢ AVC precoce ¢ Complicacoes cardiacas

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




Grupo |

Aminoacidopatias = Acidemias Organicas

Defeitos no Intolerancia aos
Ciclo da Ureia Acucares

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




e, Manifestagdes Clinicas - Grupo II
CFXim Intoxicacdo Aguda

¢ Acidose metabolica ¢ Desidratacao
¢ Alcalose respiratoria ¢ Vomitos

¢ Hiperamonemia ¢ Letargia, coma
¢ Hipoglicemia ¢ Cetose

¢ Hiperglicemia ¢ Ictericia

¢ Insuficiencia hepatica ¢ Hepatomegalia
¢ Complicacoes tromboembolicas ¢ Odor anormal
¢ Manifestacoes neurologicas ¢ Apneia

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




e, Manifestagdes Clinicas - Grupo II
CRim Intoxicacdo Cronica

¢ Atraso progressivo do desenvolvimento
¢ Disturbio do comportamento

¢ Retardo de crescimento

¢ Hipotonia, hipertonia

¢ Macrocefalia, microcefalia

¢ Epilepsia de dificil controle /sem etilogia
¢ Alteracoes oculares

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




GRUPO Il

Defeito de Doencas de Deposito
Cadela Respiratoria do Glicogenio

Hiperlacticemias Defeitg de [3- oxidacao
Congenitas de Acidos Graxos

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




C ;-@{[ 1 Manifestacoes Clinicas-Grupo III

¢ Hipoglicemia ¢ Hipotonia

¢ Hepatomegalia ¢ Miopatia

¢ Hiperlacticemia ¢ Convulsao

¢ Cardiomiopatia ¢ Morte subita

¢ "AVC” ¢ Surdez

¢ Deficit de crescimento ¢ Diabetes

¢ Insuficiéncia cardiaca ¢ Hepatopatia

¢ Alteracoes oculares ¢ Alteracoes renais

¢ Malformacao cerebral ¢ Abortos de repeticao

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




Conduta

» Suspeita clinica
 Exames complementares
» Diagnostico

» Aconselhamento geneético

o Tratamento




e, QUANDO SUSPEITAR DE UM ERRO
CFX(im INATO DO METABOLISMO ?

historia familiar positiva
consanguinidade

involucao do DNPM

hipoglicemia, hiperglicemia
acidose metabolica

discrasias sanguineas
hepatomegalia e/ou esplenomegalia
letargia, coma

convulsoes, ataxia, hipo ou hipertonia
estado neurologico flutuante
anormalidades oculares

odor anormal em urina, suor




TRIAGEM DE DMH
|

SANGUE
|  UuRNA | |

' |
‘ GASOMETRIA | HEMOGRAMA |
| TRIAGEM DE EIM, | Na, K, CI

“ANION GAP” |
‘ (Na + K) - (HCO;" + CI) | TGO, TGP, y-GT |

CROMATOGRAFIA | |

AA OU AGUCARES |  Gucema | COLESTEROL
] TRIGLICERIDES

| LAcTATO | |

| ., ,
ACIDO URICO |

| AMONIA |

Martins et al, 1995




Crf:{'im PESQUISA DE HIPERLACTICEMIA

URINA - JEJUM

| SANGUE-JEJUM |

PESQUISA DE CORPOS
CETONICOS

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

LACTATO POS-PRANDIAL

| LAcTATO |

| PIRUVATO |

| cLIcEMIA |




c+<im Exames Complementares

- dosagem da atividade enzimatica

- cromatografia oligossacarides

- cromatografia sialoligossacarides
- cromatografia de aminoacidos

- dosagem de acidos organicos

- perfil de acil-carnitinas

- exames de imagem (R-X, U-Som, RNM)
- analise de mutacao




c+<im  Avaliagbes Multidisciplinares

» neurologia, cardiologia, oftalmologia,

psiquiatria, nefrologia, gastroenterologia,
hepatologia, pneumologia, imunologia,
otorrinolaringologia

» fonoaudiologia, nutricao, psicologia,
fisioterapia




Tratamento de Suporte

- Medico: Neurologia; Cardiologia; Oftalmologia;
Nefrologia;Cirurgia Pediatrica; Pneumologia;
Gastroenterologia/Suporte Nutricional/ Hepatologia;
Imunologia; Otorrinolaringologia; Acupuntura

- Nutricional - Psicologico

- Fonoaudio/Motricidade oral - Disturbios do sono

- Fisioterapico/Equoterapia - Odontologico




CFim Tratamento - Grupo 1

» Dietoterapia: Smith-Lemli-Optiz; Refsum;
Adrenoleucodistrofia ligada ao X

» Suplementacao de vitaminas
» Quelante de cobre

 [erapia de reposicao enzimatica: Gaucher;
Fabry; MPS I, I, I\V; Niemann-Pick e Pompe




«%im  Tratamento - Grupo II

e Suporte
» Dietoterapia
» Formulas metabolicas

» Suplementacao de vitaminas




Tratamento - Grupo III

» Dietoterapia: glicogenose | e Il
» Dieta cetogénica

* Prevencao de jejum

» Suplementacao com amido cru

d@Z anos 1-1.5 g/kg 6 x dia; 1,75-2 g/kg 4 x

» Suplementacao vitaminas (biotina, riboflavina,
carnitina, coenzima Q10)




cra?{im Tratamento - Emergéncia

- Coleta de urina e sangue
- Prevenir catabolismo

- Suspender a alimentacao
- Remocao de substrato

- Aumentar atividade residual
da enzima




~ @,. Aesperanga € um sonho que caminha.
- HC Aristoteles
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