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Urgéncias em Doencas Metabdlicas - Formas de

Apresentacao Tardia

No momento actual, uma grande
percentagem das criangcas com doenca
metabdlica hereditaria atinge a idade
adulta. Para que esta idade seja atingida
nas melhores condi¢Bes, torna-se ur-
gente um diagnéstico e um inicio de
terapéutica muito precoce em todas as
doencas trataveis.

A descoberta de novas tecnologias
esta a possibilitar o rastreio neonatal
precoce de um maior nimero de erros
inatos do metabolismo, mas o diagnostico
deste vasto e heterogéneo grupo de
doencas continua a depender essencial-
mente da suspeita clinica.

As primeiras manifestacdes das
doencas metabdlicas hereditarias podem
surgir em qualquer idade, desde a vida
intra-uterina a idade adulta.

Sempre que a clinica tem inicio
apos o periodo neonatal, falamos em
formas de apresentacgdo tardia . Estas
formas de apresentagdo tardia, que
constituem cerca cinquenta por cento
dos casos, podem ter um inicio agudo e
recorrente , uma sintomatologia crénica
e progressiva ou sintomas especificos e
permanentes.

Um terco dos casos das formas
tardias surge de maneira aguda e inter-
mitente, caracterizando-se por episodios
de descompensacgado aguda, potencial-
mente letais, mediados quase sempre
por periodos intercriticos, que podem
ser assintomaticos, estando o doente
clinica e analiticamente normal.

Neste grupo estdo incluidas um
grande ndmero de doengas trataveis
como varias aminoacidopatias, acidurias
organicas, doencas do ciclo da ureia e
defeitos da p-oxidacéo.
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Episédios recorrentes de coma,
ataxia e vémitos com letargia, sdo as
formas mais comuns de apresentagdo
aguda tardia. A sintomatologia psiquia-
tricade inicio agudo e recorrente, é outra
forma de apresentacdo mas menos
frequente, assim como as manifestaces
cardiacas com arritmia ou faléncia car-
diaca, as dores abdominais recorrentes
e a intolerancia ao exercicio.

O coma pode ser a primeira mani-
festac@o numa crianga que estava total-
mente assintomatica ou entdo acontecer
numa situacéo em que ja havia sintomas
premonitores. As alteragbes de cons-
ciéncia sao de gravidade muito variavel,
independente daidade, desde altera¢des
ligeiras a coma profundo e podem ou
ndo acompanhar-se de sinais neurolo-
gicos focais.

Com maior frequéncia a apresen-
tacao é de encefalopatia com auséncia
de sinais focais no exame neurolégico
como pode acontecer, por exemplo, nas
aciddrias metilmalénica, propidnica e
isovalérica, aciduria 3-hidroxi 3-metilglu-
taria, leucinose, doencas do ciclo da
ureia, defeitos da -oxidagéo fructosemia
e défice em piruvato desidrogenase. Ha
no entanto situagbes de coma com
alteracdes motoras associadas como
hemiparésia (leucinose, déficeem OTC),
sindrome extra piramidal (aciddria metil-
malonica, aciduriaglutaricatipol, Doenca
de Wilson e homocistinuria) ou com
hipertenséaointra-cranianamarcada (leu-
cinose e OTC). Nos comas com focali-
zagao, temos ainda os episodios stroke-
like, que podem acontecer nas doengas
dociclodaureia, acidurias metilmalonica,
propidnica e isovalérica, nos defeitos da
glicosilagé@o das proteinas e no MELAS.

Concomitantemente com a ence-
falopatia pode haver outros sinais clinicos
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acompanhantes, nomeadamente en-
volvimento hepatico, digestivo, cardiaco,
psiquiatrico, etc. Uma encefalopatia
associada a atingimento hepatico com
elevacéo das transaminases e amonia,
conduz a um quadro Reye-like, obriga a
excluir doenga metabdlica, nomea-
damente defeitos da p-oxidagdo dos
acidos gordos, doencasdociclodaureia,
doencas da cadeia respiratdria e intole-
rancia a fructose.

Episddios de ataxia aguda recor-
rentepodem ser a primeira manifestacéo
de erros inatos do metabolismo como
leucinose, aciddrias organicas, doengas
do ciclo da ureia, défice em piruvato
desidrogenase e doencas da cadeia
respiratoria.

Alteragbes psiquiatricas como
alucinacdes, delirio, agressividade,
ansiedade, agitacdo e manifestacoes
esquizofrenia-like podem constituir a
formade apresentacéo de doengas como
acidurias organicas, leucinose, porfirias
e défice em metileno tetrahidrofolato
redutase.

Os voémitos recorrentes com
letargia surgem na leucinose, defeitos
da neoglicogénese, defeitos da p-oxi-
dacéo e hiperlactacidemias congénitas.

Pelo elevadorisco de morbilidade e
mortalidade que cada um destes episo-
dios representa, nunca devemos estar a
espera de um segundo episddio para
chegar a um diagnostico.

Nenhuma destas apresentacdes
clinicas que nos podem fazer suspeitar
de erroinato do metabolismo é especifica
de um tipo determinado de doenca.
Temos sempre que fazer a conjugacgao
com os dados laboratoriais.

Pela histodria clinica e pelo estudo
analitico efectuado no hospital que
acolheuodoente, podemos muitas vezes



ter suspeitas de diagnéstico que sédo
muito importantes em termos de orien-
tacdo da abordagem terapéutica inicial.

Perante uma suspeita de doenca
metabdlica é importante a colheita de
uma histéria clinica que inclua antece-
dentes familiares, salde prévia da
crianca, investigacao de factores precipi-
tantes. Ha alguns sinais de alarme que,
guando presentes, nos podem ajudar,
tais como a existéncia nos antecedentes
familiares de irmaos falecidos no periodo
neonatal sem diagndstico etiolégico,
membros da familia com sintomas clini-
cos ndo esclarecidos e existéncia de
consanguinidade. Nos antecedentes
patolégicos da crianca a existéncia de
sintomas prévios como vomitos crénicos
ou anorexia persistente acompanhados
de ma evolugdo estaturoponderal,
hipotonia e atraso de desenvolvimento
psicomotor, sdo também dados impor-
tantes. A colheita da histdria alimentar e
avaliacdo de recusas por alimentos
especificos, nomeadamente ricos em
proteinas, pode ser outro dado de relevo.
Deve ser feitatambém a investigacédo de
factores desencadeantes comointercor-
réncias infecciosas, jejum prolongado,
vomitos, ingestao de alimento téxico ou
exercicio intenso.

O estudo do sangue e urina,
colhidos no momento da descompen-
sacdo dao informagbes que se podem
perder totalmente apds a correcgdo do
desequilibrio.

O estudo analitico efectuado no
proprio hospital deve incluir analises ao
sangue e urina. Devem ser efectuados
hemograma, determinacao de equilibrio
acido-base e estudo bioquimico com
ionograma, funcao hepatica e renal. Na
urina deve ser registado o PH, a densi-
dade, a pesquisade corpos cetonicos ou
outras alteracBes detectadas pelo teste
de Combur e a pesquisa de substancias
redutoras.

Em muitos hospitais é hoje possivel
determinar no servico de urgéncia o
lactato e a amonia. Estas duas andlises
associadas aos estudos basicos anterio-
res podem fornecer dados importantes
para o diagnostico.

Em simultaneo, deve ser colhido
plasma e urina para enviar a um labora-
tério de referéncia, para serem efec-
tuados exames de diagndstico espe-
cificos.

O inicio de uma terapéutica que
permita minorar e corrigir os desequili-
brios deve ser colocado em pratica
rapidamente. Os cuidados de suporte
béasico de vida devem ser os necessarios
paraassegurar correctamente as fungdes
vitais. Deve ser efectuada a correcgéo
de todos os desequilibrios hidricos e
i6nicos, assim como tratar infecgGes
concomitantes. Simultaneamente fazer
um aporte caldrico adequado (geral-
mente sob a forma de soro glicosado a
10-12 %), de formaaevitar o catabolismo,
assim como a eviccdo de alimentos
“toxicos”.
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