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AVALIACAO CLINICA,
METABOLICA E MOLECULAR DE
PACIENTES COM ACIDEMIAS
ORGANICAS.
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Justificativa
As acidurias organicas (AOs) sdo doengas raras resultantes da deficiéncia de enzimas
envolvidas em vias metabolicas celulares associadas a nutrientes. E importante avaliar
como o diagnostico clinico, molecular, laboratorial e nutricional podem impactar na
qualidade de vida dos pacientes com AOs durante os anos de tratamento da doencga de
base. Recentemente, algumas Acidemias Organicas foram inseridas na triagem neonatal
e com isso o presente trabalho auxiliara a compreender alguns aspectos dessa populagao

e ajudando os pacientes, familiares e profissionais de salde.

Objetivo(s)



Caracterizar clinicamente, nutricionalmente e molecularmente uma amostra de sujeitos
brasileiros com AOs, em especial Acidemia Metilmalénica (MMA), Maple syrup urine
disease (MSUD), Acidemia Glutéarica tipo I e 1l (GAI e GAII), Acidemia D-Glicérica
(DGA), Acidemia Propibnica (PA), Acidemia Isovalérica (IVA).

Método(s)
Trata-se de um estudo transversal por uma Universidade Publica de Sdo Paulo.
Resultado(s)

Vinte e quatro pacientes (13 homens: 11 mulheres) foram incluidos com 7 tipos de OAs.
As principais caracteristicas clinicas foram atraso no desenvolvimento/deficiéncia
intelectual em 19 pacientes (79,1%). Convulsdes em 20 pacientes (83,3%). Coma,
hipotonia e vomitos foram observados em 8 pacientes (33,3%). A mediana da
quantidade de proteina natural prescrita foi adequada em 62,5% dos pacientes. As
férmulas metabolicas foram prescritas em 11 pacientes (45,8%). O IMC foi adequado
em 58,3% dos pacientes. A estatura para a idade foi adequada em 37,5% dos pacientes.
O sequenciamento exémico permitiu identificar a etiologia molecular em 2 de 10
pacientes.

Conclusao(des)

Existe atraso entre o aparecimento dos primeiros sinais e o diagndstico desses pacientes
causando sequelas irreversiveis.



