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Erros Inatos do
Metabolismo

Descricao

Indicacdes de investigacao

A investigacdo dos erros inatos do metabolismo (EIM) deve ser

realizada em todo RN com:

» Antecedente familiar de ébitos neonatais inexplicados, sinais e
sintomas de hipoatividade, hipotonia, sindrome convulsiva, ic-
tericia, hepatoesplenomegalia, perda de peso, recusa alimen-
tar, letargia, coma, diarreia, desidratacao, cor e odor urinario
anormais, desvios fenotipicos e facies estranha

« Sinais e sintomas refratérios a terapia instituida
* Hipoglicemia, acidose metabdlica, hiperamonemia, substan-

Descricao

Relacdo entre sinais e sintomas predominantes e o tipo de EIM

Sinais e sintomas Tipo de Erro inato do metabolismo

Galactosemia, intolerancia hereditaria

a frutose, leucinose, acidemia organica,
sindrome com aumento de amoénia, sindrome
adrenogenital

Diarreia e vbmitos

Disturbios metabdlicos dos hidratos de
carbono

Hepatomegalia

cias redutoras e cetoses na urina
* Melhora dos sinais e sintomas apds procedimento de didlise

Classificacao

Ha 3 formas classicas de apresentacao:

Apresentacao clinica

Alteracoes
metabdlicas

Tipo de EIM

Acidose metabdlica

Intolerancia hereditaria a frutose, doenca do
deposito do glicogénio, leucinose, acidemia
organica

Amonia elevada

Disturbios do ciclo da ureia, acidemia
organica

Hiperbilirrubinemia
indireta

Deficiéncia da G6PD, de piruvatoquinase,
doenca de Gilbert, Crigler Najjar

12 forma

RN com vomitos,
irritabilidade, alteracoes
do estado de alerta

e consciéncia, com
evolugcao ou nao

para coma. Inicio da
apresentacdo: dias

ou semanas apos a
alimentacao normal

Sintomas
decorrentes

de acumulos

de metabolitos
organicos téxicos

* Leucinose, “doenca

do xarope de bordo”

* Doenca do ciclo da
ureia

* Acidemias
organicas

Hiperbilirrubinemia
direta

Galactosemia, intolerancia hereditaria a
frutose, doenca de Rotor, Dubin Johnson,
deficiéncia de al-antitripsina

Erro Inato do Metabolismo e odor
caracteristico da urina

Erro Inato do Metabolismo

Odor da urina

Leucinose (xarope de bordo)

Aclcar queimado

22 forma

RN com alteractes
neurolégicas evidentes
apo6s o nascimento e
evolugdo para estupor,
depressdo neuroldgica
ecoma

Sintomas
secundarios
a deficiéncia
energética

* Acidemia latica
congénita

* Hiperglicinemia nao
cetética

* Distlrbios da
B-oxidacao
mitocondrial de
acidos graxos

Fenilcetonuria

Urina de rato

Acidemia glutarica

Pé suado

Acidemia isovalérica

Pé suado

Ma absorcdo de metionina

Aipo seco / casa abandonada

32 forma

RN evolui com
hipoglicemia e
alteracdes da funcao
hepatica

Sintomas ocorrem
por erros do
metabolismo

dos hidratos de
carbono

* Glicogenose Tipo |

Deficiéncia multipla de carboxilase

Urina de gato

Abordagem diagnostica do RN
com suspeita de EIM

Algoritmo de abordagem diagndstica geral

Verificar sintomas
« Déficit de succao
* Recusa alimentar
* Neurolégicos: letargia, convulsdo, coma

+ it

Investigacao basica do RN com suspeita de EIM
e avaliacao do RN com acidose metabolica

RN com suspeita de EIM — doenga do metabolismo intermediério e
metabolismo energético

v 1

Avaliacao na urina Avaliacado no sangue

pH, glicosuria, elementos

Suspeita de Erro Inato

do Metabolismo Afastar infecgdo

+ it

Amonia normal

Amobnia
v v

Acidose metabdlica
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Acidose metabdlica

Acidemia
organica

Algumas

D do ciclod i
oenga dociclo ca rela Aminoacidopatias

anormais

‘

Cromatografia de

acidos organicos

aminoacidos, acucares,

Gasometria
Anion Gap
Glicemia
Lactato
Amonia

Avaliagdo com
espectometria
de massa

Hemograma
TGO, TGP
v-GT e CK

Colesterol
Triglicerideos
Acido urico

Acidose metabdlica

!

Avaliar Anion Gap

(Na* + K*) - (HCO; - CI)

'

¥

Aciduria organica

Perda renal de HCO3”

Anion Gap > 16 Anion Gap Normal
Suspeita de Perda intestinal de

HCO;

v

:

Hipercloremia
pH urinario > 5 (com
acidose)

Diarreia,
hipercloremia, pH
urina pode M devido

!

a hipocalemiae

Disfuncao Tubular
Renal

secundario da NHs
urinaria




