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Resumo

A doenca da urina de xarope de bordo € uma rara doenca hereditaria. Trata-se da disfuncéo do
complexo enzimatico alfa-cetoacido-desidrogenase de cadeia ramificada, levando ao aumento
da concentracdo dos aminoéacidos de cadeia ramificada no plasma. Essa condi¢céo, sem o
adequado tratamento, resulta em sequelas neuroldgicas irreversiveis. Assim, o reconhecimento
do padréo radiolégico da doenca é fundamental para o precoce diagndéstico e o inicio do
tratamento, prevenindo a deterioracdo neurolégica.

Historico Clinico

Recém-nascido do sexo feminino, a termo, 2 dias de vida, evoluiu com quadro de hipoglicemia
persistente. Realizado Ressonancia Magnética de Cranio para investigagao, a qual sugeriu o


http://bradcasesold.brad.org.br/pt/Cases/CaseDetails/114

diagnoéstico de doenca da urina de xarope de bordo. Posteriormente, a cromatografia sérica de
aminoéacidos confirmou o diagnadstico.

Achados Radiolégicos

As imagens da Ressonancia Magnética de Cranio demonstram lesdes hiperintensas em T2
(figuras 1 e 2) com restricdo no estudo por difuséo (figura 3), comprometendo o tronco cerebral
na regido do bulbo, ponte, mesencéfalo e os talamos/bracos posteriores das capsulas internas,
de forma simétrica e bilateralmente, sugerindo lesbées de natureza neurometabdlica.

Discussao

A doenca da urina de xarope de bordo é uma rara doenca metabdlica hereditaria de carater
autossdmico recessivo causada pela disfuncéo da atividade do complexo alfa-cetoacido-
desidrogenase de cadeia ramificada. A deficiéncia desse complexo enzimatico resulta em niveis
elevados de aminoacidos de cadeia ramificada (leucina, valina e isoleucina) no plasma, na urina
e no liquido cefalorraquidiano [1]. A doenca pode se manifestar de cinco formas: classica,
intermediaria, intermitente, tiamina — responsivel e deficiéncia de dihidrolipoamida
desidrogenase (E3). A forma classica € a mais prevalente e a que mais oferece riscos ao
paciente, justamente por ser aquela com o maior déficit na atividade do complexo enzimatico.
Nessa apresentacdo da doenca, os sintomas se manifestam entre o quarto e o sétimo dia apos
0 nascimento. A crianca inicia o quadro clinico com letargia, recusa alimentar ou succéo débil,
perda de peso, grave cetoacidose, cheiro caracteristico de acucar queimado na urina e sinais
neuroldgicos de intoxicacdo, podendo evoluir para o coma e obito [1]. A elevada concentracao
de leucina é a principal responsavel pela injaria encefalica, representada por tipico edema tanto
intramielinico quanto vasogénico [2]. O provavel mecanismo para o edema intramielinico € o
acumulo de cetoacidos e de moléculas de agua entre as camadas de mielina enquanto o
mecanismo para 0 edema vasogénico € a ruptura da barreira hematoencefalica durante as
crises de decompensacao metabdlica ocasionadas pela doenca [2]. O padrao da injuria
enceféalica no estudo por Ressonancia Magnética de Cranio consiste em areas hiperintensas
em T2, com restricdo a difuséo e hipointensas em T1, principalmente na substancia branca do
cerebelo, braco posterior da capsula interna, talamo, globo palido e tronco encefélico. Na
Tomografia Computadorizada de Cranio, as imagens podem mostrar hipodensidade simétrica
bilateral acometendo substancia branca do braco posterior da capsula interna, talamo,
mesencéfalo e substancia branca cerebelar [3,4]. Os achados radiol6gicos sdo sugestivos da
doenca, no entanto, deve-se ter a confirmacéao laboratorial para realizar o diagnostico. Essa é
feita pela deteccéo da elevacéo dos niveis séricos de leucina, valina e isoleucina, efetuada pela
cromatografia sérica de aminoacidos [1]. O tratamento consiste na instituicdo de uma dieta
alimentar adequada, hipoproteica, restrita em aminoacidos ramificados [1].

Lista de Diferenciais

- Encefalopatia Hipoxico-Isquémica
- Acidose lactica primaria
- Doenca de Krabbe



Diagndstico

- Doencas da urina de xarope de bordo — Maple syrup urine disease

Aprendizado

O reconhecimento do padrao radiologico da doenca da urina de xarope de bordo € essencial
para auxiliar no diagndstico precoce da doenca, o qual é fundamental na prevencéao da
deteriorac@o neuroldgica que ocorre na auséncia do tratamento nutricional adequado.
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Imagens



Figura 1: Imagens de RM em T2 demonstram hipersinal no tronco encefalico e bragos
posteriores da capsula interna.



Figura 2: Imagens de RM em T2 demonstram hipersinal no tronco encefalico e bragos
posteriores da capsula interna.



Figura 3: Imagens de RM demonstram restricao no estudo por difusdo no mesencéfalo, ponte e
talamos.

Videos

Nenhum resultado econtrado



