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Erros Inatos do Metabolismo

Carta emergencial
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Este protocolo € apenas para o manejo imediato em pacientes

com diagnostico definitivo.
LEIA COM ATENCAO!
Este protocolo tem 6 paginas.
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Servico de Referéncia em Doencas Raras:



|. Diagnodstico
DOENCA DA URINA DO XAROPE DO BORDO

2. Breve Resumo da Doenca

A Doenga da Urina do Xarope do Bordo é um Erro Inato do Metabolismo
que leva ao prejuizo na metabolizagao dos aminoacidos de cadeia
ramificada (BCAAs) Leucina, Isoleucina e Valina, com consequente
acumulo de metabdlitos intermediarios toxicos.
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Racional do Tratamento (colocar ao lado da figura):
Inibir o Catabolismo, ofertando dieta hipercalorica

Reduzir niveis de Leucina, restringindo a proteina natural (a proteina da
formula metabolica é mantida pois € isenta em Leucina) e/ou Dialise

Suplementacao de Isoleucina e Valina, que protegem contra o dano
cerebral induzido pela Leucina
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Situacoes de descompensaciao metabdlica:
Infecgoes: Gastroenterite; Infeccao de vias aéreas; Infeccao de pele; etc.
Jejum prolongado

Estresse metabdlico (trauma, cirurgia)
3. Sinais e Sintomas da Descompensagao Metabodlica

Vomitos, letargia, irritabilidade, piora do estado geral, inapeténcia, sinais
neuroldgicos novos (disturbio de movimento: ataxia), papiledema e odor
caracteristico da urina ou cerume. Os sintomas podem ser sutis e/ou
inespecificos, e queixas pelo paciente/responsavel de
“mal-estar” ou de “estar diferente do que o usual’’ devem ser
valorizadas.

4. Avaliacao Inicial

Afericao periddica (a cada 4-6 horas) de sinais vitais e escala de coma de
Glasgow (maior complicacao é o edema cerebral).

Exames: Em Sangue: Dosagem quantitativa de Aminoacidos,
Gasometria, Lactato, Glicose, Creatinina, Uréia, Sodio, Potassio, Cloro,
Cilcio, Fosfato, Hemograma, Hemocultura, Cetonas; Urina: EQU,
Urocultura, Cetonas.

A depender do estado clinico, decida se o tratamento podera ser Via
Enteral ou se necessitara de acesso venoso. Em caso de duvida, assegure
acesso venoso.

Praticamente todos os pacientes em Descompensacao Metabodlica
necessitarao de admissao hospitalar, considerando internagao em UTI, se
sinais clinicos ou radiologicos de Edema Cerebral.Caso seja optado por
tratamento domiciliar, a familia deve ter um plano de manejo claro e estar
preparada para retornar se a crianga nao melhorar.

Entre em contato precocemente com servico de referéncia em Erros
Inatos do Metabolismo e/ou Médico Assistente Especializado em Doencas
Metabdlicas.
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5. Manejo Especifico

Dieta:

® Contactar nutricao da Unidade

e Retirar a Proteina Natural da dieta (Ou seja, retirar Leite Materno,
Alimentos, Férmulas licteas tradicionais...). MANTER A FORMULA
ISENTA EM BCAA:s:

® A Formula de aminoacidos isenta em BCAAs deve ser mantida e deve
prover a necessidade total de proteina do paciente, uma vez que a
proteina natural foi removida caso nunca tenha feito uso da formula, essa
devera ser adicionada iniciando com uma dose baixa de 0,5 g de proteina
da formula /kg/dia. Deve ser aumentada o mais rapido possivel para a dose
de proteina total do paciente (2 - 3,5 g/kg/dia para criangas). A formula
deve ser administrada via oral/enteral.

® Alvo calorico diario 25% a 50 % acima do valor recomendado diariamente
(RDA). Computar no calculo calérico dieta via oral/enteral E glicose
recebida pela solucao parenteral.

e Ofertar solucao parenteral descrita abaixo, com intuito de induzir
anabolismo.

Solugao parenteral:

¢ Manutencao:

o Oferecer Volume Parenteral com Eletrolitos, conforme protocolo local e
de acordo com as necessidades do paciente. Inclua Soro Glicosado para
inibir o catabolismo a uma Taxa/Velocidade de Infusao de Glicose
(conhecida como TIG ou VIG) de:

10 mg/kg/min em neonatos; Utilizar Acesso Venoso Central
8 mg/kg/min em lactentes; Utilizar Acesso Venoso Central
6 mg/kg/min para as outras idades

O Em caso de HIPERGLICEMIA (> 180 mg/dl): Iniciar Insulina conforme
protocolo local para pacientes diabéticos e NAO reduzir a TIG/VIG até
que se observe melhora dos sintomas clinicos e redugao dos valores de
leucina.

O Mantenha esta solucao até o retorno da via oral/enteral com aceitacao
adequada.
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Suplementagao:
Iniciar e/ou ajustar a dose das seguintes medicagoes, usualmente em posse
do paciente:
® Capsulas de Valina - 50 mg/capsula
(Sugestao inicial de 150 mg/dia em trés doses).
e Capsulas de Isoleucina - 50 mg/ capsula
(Sugestao inicial de 150 mg/dia em trés doses).
® Tiamina (Vitamina B1) 50 mg - 200 mg/dia.

Ajuste de capsulas de Valina e Isoleucina realizadas conforme dosagem
quantitativa de aminoacidos, com alvo entre 400 - 800 umol/L na fase
aguda. A Valina e Isoleucina atuam como neuroprotetores por competir
com a Leucina na passagem da barreira hemato-encefalica.

Complicagoes graves:

® Niveis de Leucina acima de 1000 umol/L é indicacao de Hemodiilise
(preferencialmente) ou didlise peritoneal (menos efetiva); Quando Leucina
< 500-1000 umol/L, suspender dialise.

® O paciente pode evoluir encefalopatia progressiva, coma e edema
cerebral, sendo necessario manejo especifico com intubacao orotraqueal
se rebaixamento de sensorio, internacao em UTI e manejo de Edema
Cerebral com solugao hipertonica conforme protocolos da instituigao;

® Hiponatremia: alvo de Natremia em 138 - 145 mEq/L

Atencao:

® Estas recomendagoes nao compreendem todo o cuidado do paciente,
atencao especial deve ser dada ao manejo de: Infecgao, acidose metabolica
e/ou respiratoria, rebaixamento de nivel do sensério, coma, entre outros;
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5. MONITORIZACAO E SEGUIMENTO

Monitorizagao:
® Reavaliagao frequente (4-6 horas): clinica, sinais vitais, escala de coma de
e Glasgow e sinais de hipertensao intracraniana.
Exames de seguimento (minimo): Dosagem quantitativa de aminoacidos
(niveis de Leucina, Isoleucina e Valina), Gasometria, Glicose, Lactato,
Funcao renal e eletrdlitos, hemograma. MANTENHA CONTATO
PROXIMO COM O LABORATORIO! INFORMAR URGENCIA!!

Retorno da dieta:

® Evite deixar o paciente com dieta sem proteina natural por tempo
prolongado, pois isso podera gerar lesoes de pele e mucosas.

e A reintroducao da proteina natural devera iniciar quando niveis de leucina
< 400 umol/L. Iniciar com 0,3 - 0,5 g/Kg/dia de proteina natural e aguardar
72 horas para novo aumento. Acréscimos subsequentes de 0, |g/Kg/dia e
conforme nivel de Leucina:

Alvos de Leucina:
< 5 anos: Leucina entre 75 - 200 umol/L
> 5 anos: Leucina entre 75 - 300 umol/L

Alta hospitalar:

® Somente permita a Alta Hospitalar do paciente quando:
Niveis de Aminoacidos de cadeia ramificada (Leucina Isoleucina e Valina)
dentro dos limites preconizados:
Leucina entre 75 - 200 umol/L para menores de 5 anos e entre 75 - 300
umol/L para maiores de 5 anos;
Isoleucina e Valina entre 200 - 400 umol/L.
Ingestao e aceitagao de proteina habitual para o paciente via ENTERAL.
Cetonas urinarias negativas.

® A familia deve estar esclarecida quanto ao plano de manejo a longo prazo

do paciente e quanto ao retorno caso sintomas de descompensagao
metabolica
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5.0 QUE EVITAR

TEMPO PROLONGADO SEM PROTEINA NATURAL

NAO HA MEDICAMENTO CONTRAINDICADO

DEIXAR DE TRATAR IMEDIATAMENTE A CONDIGCAO
DESENCADEANTE (INFECCAO)

Mais informagoes podem ser obtidas:
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