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Erros inatos do metabolismo (EIM) constituem alteragbes metabdlicas herdadas ou geneticamente
determinadas resultantes da deficiéncia de atividade enzimética especifica ou de defeito em transporte
protéico. Dentre esses erros estdo as aminoacidopatias, que sdo disturbios decorrentes de falhas no
metabolismo dos aminoécidos, gerados na sua grande maioria por heranca autossdmica recessiva,
expressando-se principalmente no periodo neonatal, no qual substratos e outros metabdlitos do ciclo
acumulam-se gerando toxicidade ao organismo. A Leucinose ou Doenga do Xarope de Bordo é uma patologia
resultante da deficiéncia da &#945; - cetoacido desidrogenase de cadeia ramificada, classificada no grupo I,
gerando o acumulo de leucina, isoleucina e valina, pesquisadas através da analise de soro e urina do paciente,
sendo que esta Ultima apresenta-se com um aspecto em “caramelo” e um odor caracteristico de xarope de
bordo. Os trés aminoacidos e seus cetoacidos sdo excretados na urina, pois a deficiéncia enzimética impede a
conversdo dos cetoaminoacidos em é&cidos graxos. Existem diferentes formas dessa doenca: a forma mais
severa (classica) caracterizada pela presenca de vomitos neonatais severos, encefaopatias agudas com
cetoacidose, convulsdes, estupor e freqientes episodios de hipoglicemia que se manifestam geralmente entre o
quarto e o sétimo dia de vida; a forma subaguda (intermitente) de inicio um pouco mais tardio apresenta-se
clinicamente com atraso mental progressivo, hipotonia, posicionamento da cabeca para tras (em opistotono) e
atrofia cerebral de evolucdo grave; ja a forma intermediaria apresenta-se com normalidade ao nascimento
podendo manifestar-se em qualquer idade com caracteristicas clinicas de crises recorrentes de coma
ceto-acidotico, hiperatividade e retardo intelectual moderado; a forma sensivel a tiamina € especifica,
caracterizando-se pela rdpida normalizacdo dos valores plasméticos e urinarios da leucina, apds a
administracdo da vitamina B1; e a forma que apresenta uma deficiéncia da subunidade E3 da &#945; -
cetoacido desidrogenase, sendo essa muito rara, com acidose |&tica elevada e deterioracdo neuroldgica
progressiva, podendo ocorrer morte na segunda infancia, pois nenhum tratamento eficaz esta disponivel.
Medidas de urgéncia visam a retirada rapi da de metabdlitos toxicos ao organismo, as vezes necessario a didlise
peritoneal, hemodidlise, correcdo da acidose metabdlica e retirada de substratos envolvidos no defeito
metabdlico. O tratamento em longo prazo consiste em uma dieta restrita em aminoécidos de cadeia ramificada.
E possivel redlizar o diagndstico pré-natal dessa patologia através da realizago de cromatografia e testes
bioquimicos. Diante da gravidade da doenca torna-se de grande valia a pesquisa de métodos de diagnostico
precoce para que se aumentem as chances de sobrevida dos pacientes acometidos mediante a rdpida instalacéo
de tratamento especifico, com o emprego de dieta protéica restrita e retirada dos metabdlitos toxicos através de
didlise se necess&rio. Considerando tratar-se de uma doenca rara, de baixa incidéncia (1:200.000) e pouca
informac&o na literatura médica, o objetivo do trabalho foi realizar um levantamento bibliogréfico abordando a
etiologia, sinais e sintomas clinicos, estratégias para o diagnéstico e para o tratamento da doenca.
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