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Urgéncias em Doencas Metabdlicas - Diagnoéstico

As doencas hereditarias do meta-
bolismo, sdo patologias de natureza
genética em que a metabolizagdo de um
determinado composto se encontra
alterada. Na sua origem esta uma defi-
ciéncia enzimatica especifica afectando
umadeterminada via metabolica, levando
a acumulacdo de substratos (muitas
vezes toxicos) e a produgdo diminuida
ou nula de um produto biologicamente
importante. O défice enzimatico é a
consequéncia fenotipica da existéncia
mutac¢des num ou varios genes codifi-
cantes para 0 passo metabodlico em
causa, por conseguinte, o diagndstico
laboratorial de uma doenga metabdlica
pode ser efectuado a varios niveis
nomeadamente bioquimico, enzimatico
e/ou molecular.

Estas doencas podem ter uma
apresentagdo aguda, sub-aguda ou
crénica muitas vezes com crise recor-
rentes de descompensacgdo e podem
revelar-se em qualquer idade, embora
sejam mais frequentes na populagao
pediatrica. Além disso na maioria dos
casos existe uma relagao inversamente
proporcional entre a idade de revelacéo
easuagravidade. Normalmente tornam-
-se sintomaticas apds exposi¢do a um
factor desencadeante, que leva a um
stress metabolico, como sejam as inter-
corréncias infecciosas e a vacinagéo.

Os estudos metabdlicos tém obriga-
toriamente de ser interpretados em
funcéo do contexto e do estado do doente
no momento em que o mesmo foi reali-
zado. Por este facto é indispensavel que
seja disponibilizado ao laborat6rio um
resumo breve da histdria clinica, da

Unidade de Biologia Clinica - Instituto de Genética
Médica Jacinto de Magalhdes

Laboratorial

terapéutica e tipo de alimentacdo em
curso no momento da colheita e dias
precedentes.

Nesta abordagem dar-se-a maior
relevo a investigacao laboratorial a
efectuar a partir do servigo de urgéncia
de modo a detectar altera¢des bioqui-
micas presentes no momento da crise e
gue sao as mais caracteristicas e orienta-
doras da patologia metabdlica. Estadeve
ser tao informativa quanto possivel mas
ao mesmo tempo racional e condicionada
emtermos de quantidade total de amostra
a colher.

Para além das colheitas habituais
para o laboratério de bioquimica do pro-
prio hospital (transaminases, glicemia,
pH, ionograma, ureia...) ha necessidade
de colher sangue para :

*aminoacidos plasmaticos +aménia
(2ml em heparinato de litio) e

elactato (Imlem fluoretode EDTA).

O piruvato (Iml em tubo com 1ml
acido perclérico 1N) é um parametro que
podera ser remetido para uma segunda
fase do estudo, caso se detecte uma
hiperlactacidemiaaentrada. Nessaaltura
confirma-se o lactato e investiga-se o
ratio lactato/piruvato.

O doseamento de homocisteina
total (Iml em heparinato de litio) deve
ser especificamente solicitado em caso
de acidente vascular cerebral ou strokes,
ja que a mesma nao esta incluida no
estudo metabdlico base.

A carnitina livre (1ml em tubo seco)
sanguinea e o perfil de acilcarnitinas
devem ser incluidos na investigacao de
situacdes de hipoglicemia se ha sus-
peicdo de um défice da p-oxidagdo dos
acidos gordos.

Aurinaparaestudo metabdlicodeve
ser a da crise, pois € a que tem maior
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concentragdo dos compostos produzidos
nessa fase. Caso a mesma seja em
volume inferior a 10ml deve colher-se
também a miccdo seguinte e enviar
ambas ao laborat6rio com indicacdo da
hora das respectivas colheitas. O estudo
urinario deve incluir :

« 4cidos organicos,

e aminoécidos,

* acucares redutores (nos recem-
nascidos e lactentes. Se positiva fazer
cromatografia de agucares),

« sulfit-test (nos recém-nascidos e
lactentes).

O acidoorético poderaser solicitado
nesta fase se houver uma suspeita de
patologia da ciclo da ureia (vémitos,
rejeicdo de alimentos proteicos, hipera-
moniemia, ureia baixa...), no entanto
podera ser solicitado mais tarde em
funcéo dos resultados preliminares e se
estes o justificarem.

Uma colheita de sangue para o
cartdo de Guthrie € muito simples, bastam
2 a 3 gotas e podera ser extremamente
util na realizag&o de estudos adicionais
se houver alteragbes no estudo meta-
bolico base. Podera recorrer-se a ele se
surge uma suspeita mais concreta de
doenca metabdlica ou se houve,
entretanto, necessidade de transfundiro
doente. E aconselhavel o seu estudo na
fase inicial (perfil de acilcarnitinas) se se
tratar de uma situagéo de ALTE, houver
consanguinidade dos progenitores ou
histéria de irméos falecidos. Esta ficha
deve ser preenchida com dia e hora da
colheita, com o0 nome préprio do doente,
indicacéo do local da colheita (SU) e ter
claramente indicado que a mesma nao
se destina a diagndstico precoce.



Apesar de isoladamente serem
raras as doencas metabdlicas sdo no
seu conjunto relativamente frequentes
(dado o seu elevado nimero) e o prognés-
tico € muitas vezes condicionado pelas
sequelas do episddio de descompen-
sacao inicial, dai que em muitos paises

se esteja ja a fazer o rastreio neonatal
pré-sintomatico de mais de duas dezenas
destas patologias. Provavelmente, tam-
bém em Portugal, num futuro préximo, a
abordagem do servi¢o de urgéncia nao

se limitara a investigacdo metabdlica
dos casos sintomaticos sem diagnadstico,
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mas aaplicacdo com caracter de urgéncia
de medidas de suporte adequadas que
visem anormalizac&o bioquimicamesmo
antes de a mesma se tornar sintomatica,
bem como a correccdo metabdlica de
situagBes agudas com diagndstico
prévio.
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