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Resumo: A doenga da urina do xarope do bordo (DXB) € um erro inato do metabolismo (EIM), proveniente
de heranca autossomica, sua causa esta relacionada a redugdo da atividade do complexo enzimatico
desidrogenasse dos a-cetoacidos de cadeia ramificada (CACR). Este trabalho tem como objetivo promover o
conhecimento relacionado ao diagndstico e cuidados de enfermagem aos pacientes portadores da DXB.
Resultados e Discussdo: Mais de 90 mutagdes que causam a DXB ja foram descobertas, elas foram
mencionadas em trés subunidades cataliticas do CACR, elas sdo classificadas de acordo com o locus afetado,
podendo ser: tipo Ia, Ib e II. O tratamento da DXB na fase aguda e basicamente baseado em trés objetivos,
sendo eles: redugdo de concentragdo dos niveis de AACR, de forma rapida, indug¢do do anabolismo e suporte
nutricional, além de evitar o catabolismo. Conclusdo: a enfermagem atua ativamente no processo relacionado
a possiveis diagnosticos de complicag¢des que a DXB pode causar e por fim a realizagdo do plano de cuidados
de enfermagem se faz necessario para manutencgdo paliativa ¢ garantia de uma qualidade de vida melhor a
esses individuos.
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Enfermagem.

1. INTRODUCAO

A doenga da urina do xarope do bordo (DXB) ¢ um erro inato do metabolismo (EIM),
proveniente de heranga autossomica, sua causa esta relacionada a redugao da atividade do complexo
enzimatico desidrogenasse dos a-cetoacidos de cadeia ramificada (CACR). A deficiéncia deste
complexo em realizar suas atividades ¢ responsavel pelo acimulo tecidual dos aminoéacidos de cadeia
ramificada (AACR) leucina, valina e isoleucina, os quais sdo toxicos principalmente para o sistema
nervoso central (SNC) (CHUANG & SHIH, 2001).

A mais conhecida forma dessa doenca ¢ a classica que corresponde a 80% dos casos, os

sintomas geralmente aparecem entre 4 e 7 horas de vida, onde sdo frequentes as alteracdes
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respiratorias, encefalopatia, odor carateristico da doenca, convulsdes e coma (SAUDUBRAY &
CHARPENTIER, 2001). Na fase aguda de acordo com os niveis de leucina, podem ser necessarias
algumas intervengdes como dialise, caso o paciente nio seja tratado de forma adequada podera evoluir
ao 6Obito, ou desenvolver algumas sequelas neuroldgicas graves, na fase de manuten¢dao o paciente
recebe uma dieta restrita de AACR, suplementada de tiamina e o transplante hepatico podera ser
usado como opgao terapéutica (SERRA et al, 2010).

Ainda na década dos anos 50 o Westall fez a observagao de uma outra pessoa em que os
aminoacidos da cadeia ramificada ( ACR ) leucina, isoleucina e valina, estavam acumuladas nessa
doenca, apds alguns anos Dancis e seus assistentes descreveram que a doenca do xarope do bordo ¢
um erro do metabolismo , repercutindo na deficiéncia do complexo mitocondrial, onde ocorre a
descarboxilacdo dos acetoacidos de cadeia ramificada , atualmente ja sabe que além do odor fétido
de agucar queimado na Urina, em sua vasta maioria os recém nascidos que possuem a doenga podem
demonstrar: débil, asfixia, cetodcidose, retardo psicomotor além da diminuicdo da massa cerebral.

A doenga ¢ critica o bastante capaz de ocasionar um desfecho fatal em um ntmero
significativo de pacientes, ndo detectadas e tratadas precocemente. Os sintomas sdo variantes, pois
depende da gravidade da doenca, e de acordo com cada fendtipo clinico.

O diagnostico deve ser no pré-natal, mensurando o grau de descarboxilagdo de leucina em
cultura de células do liquido amni6tico, 0 mesmo que envolve o bebe durante toda a gestagao, essas
células sdo removidas através da amniocentese, entre a vigésima e vigésima quarta semana. No
neonato o diagnostico da doenga do xarope do bordo, se dar pela identificacio da condensagao
plasmatica dos aminoacidos leucina, valina e isoleucina. Pode ser identificada também na triagem
neonatal, nomeado como teste do pezinho. O teste oferecido pelo sistema unico de saude detecta
apenas a fenilcetonuria, hipotireoidismo, anemia falciforme e fibrose cistica, ou seja, ndo detecta a
DXB.

De acordo com Stratus et al (2009) ¢ possivel o diagndstico precoce da doenga durante a

triagem neonatal, assim, o diagndstico precoce e a terapia imediata pode mudar o curso da doenca.

2. OBJETIVOS

2.1 OBJETIVO GERAL
Promover o conhecimento relacionado ao diagnostico e cuidados de enfermagem aos

pacientes portadores da DXB.
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2.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS
1. Investigar as causas relacionadas ao surgimento da DXB;
2. Identificar sinais e sintomas da DXB;

3. Mostrar quais os diagnoésticos e cuidados de enfermagem.

3. METODOLOGIA
Foi realizada uma busca nas bases de dados BVS, Sciclo e Lilacs, selecionados os descritores:
Enfermagem, Doengas metabodlicas, xarope do bordo, obtendo uma relagdo de 14 artigos, para que
tivéssemos uma pesquisa direta de acordo com o objetivo proposto, foram selecionados alguns
critérios de inclusdo como: estar relacionada diretamente com a tematica, artigos que abordem o tema,
bem como sua forma de tratamento e possiveis diagnosticos de enfermagem, obtendo um o resultado

de 9 artigos.

4. RESULTADOS E DISCUSSAO
Na década dos anos 60 houve a descoberta de que a deficiéncia do complexo enzimatico CACR,
seria a causa da DXB, essa afirmacao foi dada gracas aos estudos realizados em leucécitos e
fibroblastos dos clientes com a doenga. (DANCIS; et al. 1972)

A bibliografia cita que as DMH podem ser classificadas nas mais variadas formas. Seguindo
o modelo de Saudubray e Charpentier (1995) elas podem ser separadas em categorias, logo em
seguida em grupos, dessa forma, a DXB (classificada como aminodcidopatia) pertence ao Grupo II
da Categoria II.

Segundo Schadewaldt et al. (1999), a DXB ¢ catalogada em cinco fenotipos, diferenciando de
acordo com sua manifestacao clinica, com a tolerancia a leucina e com o exercicio residual da enzima
in vitro de leucdcitos da pele ou fibroblastos de do sangue.

Mais de 90 mutacdes que causam a DXB j& foram descobertas, elas foram mencionadas em
trés subunidades cataliticas do CACR, elas sdo classificadas de acordo com o locus afetado, podendo
ser: tipo la, Ib e II. (FISHER et al, 1991; NELLIS & DANNER, 2001; RODRIGUES POMBO et al.
2006; QUENTAL et al. 2008; MCKVSICK et al, 2010).
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Os aminoacidos de cadeia ramificada (ACR) equivalem aproximadamente 40% dos
aminoacidos essenciais nas pessoas normais, esses ACR posteriormente ingeridos, sdo metabolizados
na musculatura esquelética, como uma possivel fonte de energia, sendo também oxidados no coragao,
cérebro, tecido adiposo e nos rins. Eles também se ligam a proteinas corporais, em outras vias
metabolicas, no caso de pessoas sem a doenga, os ACR sdo transportados para parte interior das
células, por um sistema de transporte L situado na membrana plasmatica das células, onde o
agrupamento destes aminoacidos € retirado, através da enzima aminotransferase de cadeia ramificada
(DANCIS:; et al. 1972).

Neste processo, leucina, valina e isoleucina, produz seus seguintes cetoacdos : acido
cetoisocaproico (CIC), acido cetoisovalérico (CIV), &cido ceto f metilvalérico (CMV) .

O gene de cada subunidade catalitica esta evidenciada em diferentes cromossomos. De
maneira geral mutacdes nestes trés elementos causam DXB. Ao final do percuso metabolico, os
derivados da leucina produzem a original Acetil-coA e acetoacetato, os derivados da isoleucina
originam Acetil-coA e succinil-coA, derivadors da valina produzem succinil-coA. Nos individuos
afetados pela DXB, tem a deficiéncia da atividade do CDCCR, como consequéncia hd o acumulo de
leucina, valina e isoleucina e dos seus a-cetoacidos nessa via metabodlica, este acumulo determina a
expressao e gravidade da sintomatologia desta doenga, os sintomas ja sdo perceptiveis desde a
primeira semana de vida, na grande maioria os individuos apresentam baixo peso, apneia,
cetoacidose, convulsdes, coma e retardo psicomotor. Além disso um quadro de lesdo cerebral
evidenciando edema no SNC. A doenga e preocupante podendo causar um desfecho fatal, os sintomas
sao de acordo com o fendtipo clinico individualmente. RAMON & JAUREGUI, 2005; CALVO et al,
2000).

O tratamento da DXB na fase aguda e basicamente baseado em trés objetivos, sendo eles:
redugdo de concentragdo dos niveis de AACR, de forma rapida, indugdo do anabolismo e suporte

nutricional, além de evitar o catabolismo. (RAMON & JAUREGUI, 2005; CALVO et al, 2000).

4.1 DIAGNOSTICOS DE ENFERMAGEM

5. Risco de lesdo de pele, relacionado com patologia;
6. Risco de infeccdo, relacionado a deficiéncia nutricional (dieta restrita);
7. Risco de atraso do desenvolvimento e crescimento, relacionado a incapacidade fisica, déficit

cognitivo e restricdo de atividades secunddrias a um distirbio genético;
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8. Risco de déficit de volume de liquido, relacionado a alimentacao ou ingestao reduzida;

9. Dor;

10. Déficit do autocuidado, relacionado com as limitagdes da idade cronoldgica; [1 Mobilidade
fisica limitada;

11. Nutrigdo desequilibrada: Menos que as necessidades corporais;

12. Padrdo respiratdrio ineficaz como consequéncia da patologia;

13. Conflito de decisdo familiar, relacionado com as opgdes de tratamento, valores conflitantes e
problemas éticos, legais e sociais, envolvendo exames genéticos, evidenciado por
verbalizacdo de incerteza a respeito das escolhas;

14. Medo familiar, relacionado com os resultados de testes genéticos, evidenciados por relato de
apreensao e de aumento da tensao;

15. Processos familiares interrompidos relacionado a patologia e hospitalizagao;

16. Ansiedade;

4.2 CUIDADOS DE ENFERMAGEM

1. A realizagdao do plano de cuidados de enfermagem foi baseada nos sinais e sintomas
citados, pois nao se encontrou publicacdes cientificas a respeito do tema.

Realizar historico de saude completo;

Realizar exame fisico e neuroldgico completo;

Realizar controle rigoroso de peso;

Realizar balango hidrico;

Realizar controle da drenagem de diurese (volume, odor e coloragio);

Verificar nivel de consciéncia;

Verificar se a dieta prescrita esta sendo seguida corretamente;

e A A T S

Verificar se as necessidades caldricas e proteicas estdo sendo preenchidas (para

crescimento adequado);

5. CONCLUSSAO
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Foi concluido que a DXB ¢ uma patologia genética critica o bastante capaz de ocasionar um
desfecho fatal em um numero significativo de pacientes, ndo detectadas e tratadas precocemente,
quando diagnosticado precocemente a doenga, durante a triagem neonatal, pode se mudar o curso da
doenga. Além disso foi identificado que a enfermagem atua ativamente no processo relacionado a
possiveis diagndsticos de complicagdes que a DXB pode causar e por fim a realizagdo do plano de
cuidados de enfermagem se faz necessario para manutencao paliativa e garantia de uma qualidade de

vida melhor a esses individuos.
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