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Metabdlitos do Servigo de Genética Médica, HCPA)

A Doenca do Xarope do Bordo (MSUD) é uma desordem metabdlica autossdmica recessiva, com uma prevaléncia de 1:185.000
recém nascidos vivos, causada por deficiéncia severa ou auséncia de atividade do complexo alfa cetoacido desidrogenase de
cadeia ramificada, resultando no acimulo tecidual dos aminoacidos leucina, isoleucina e valina e nos seus correspondentes alfa
cetodcidos. Os pacientes sofrem crises metabolicas recorrentes e deterioracdo neurolégica. O tratamento envolve dieta
hipoprotéica com restricdo de leucina, isoleucina e valina. O objetivo deste trabalho foi o de avaliar a efetividade do tratamento
dietético da doenca do xarope do bordo no que tange as variages dos niveis dos aminodcidos ramificados. Para tal, foram
utilizadas amostras de sangue heparinizado de um paciente portador da doenca, diagnosticado com 15 dias de vida, através de
quantificacdo de aminoécidos por cromatografia liquida de troca idnica. No momento do diagnéstico os niveis da leucina,
isoleucina e valina eram 2413,9 uM/L, 104,3 uM/L e 450,5 uM/L, respectivamente, sendo que ap6s 8 dias do inicio do tratamento
estes niveis baixaram para 1541,2 uM/L, 21,4 uM/L e 232,4 uM/L, respectivamente. Ao longo de 9 meses de tratamento, 0s
aminoacidos de cadeia ramificada mantiveram-se em niveis plasmaticos de aproximadamente, leucina 481,5 uM/L, isoleucina
52,1 uM/L e valina 161,6 uM/L, tendo sido acompanhados concomitantemente pela melhora clinica do paciente. Concluindo: 1)
A dieta hipoprotéica e restrita dos aminoacidos de cadeia ramificada obtida pela formula de aminoacidos especifica para MSUD é
efetiva ao reduzir os niveis destes aminoacidos para os niveis normais ou préximos aos normais; 2) A diminuigdo dos niveis
destes aminoacidos estd diretamente associada a melhora dos pacientes, o que indica que concentragdes elevadas destes
aminoacidos sdo direta ou indiretamente responsaveis por estes sintomas. (CNPq, PIBIC/UFRGS)
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