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DOENCA DO XAROPE DO BORDO: ESTUDO SOBRE A EFICACIA DO TRATAMENTO NA FORMA
169 CLASSICA E NA FORMA RESPONSIVA A TIAMINA. Pulrolnik, V.; Pires, R.; Fontella, F.U.; Dutra-Filho,
C.S.; Aragjo, P.R.; Coelho, D. M.; Barschak, A.; Cavalieri, J.; Furlanetto, V.; Vargas, C.R.; Wajner, M. Servico de

Genética Médica, HCPA, Porto Alegre, RS, Brasil.

A Doenca do Xarope do Bordo (DXB) ou cetoaciduria de cadeia ramificada ¢ um erro inato do metabolismo causado pela
deficiéncia no complexo desidrogenase dos cetoacidos de cadeia ramificada (DCCR). Este bloqueio resulta no acimulo dos
amino&cidos de cadeia ramificada leucina, isoleucina e valina e dos respectivos cetodcidos de cadeia ramificada, 2-ceto-
isocaproico, 2-ceto-3-metilvalérico e 2-ceto-isovalérico nos tecidos dos pacientes afetados. Os sintomas mais comuns entre 0s
pacientes com DXB sdo a recusa a alimentagdo, vomitos, hipertonicidade muscular, opistétono, irritabilidade, letargia,
dificuldades respiratérias, coma, convulsdes, acidose metabdlica e odor caracteristico de xarope do bordo na urina. Baseado na
apresentacéo clinica e resposta bioquimica a administracdo de tiamina, os pacientes podem ser classificados em cinco formas,
sendo uma a forma cléssica, mais severa, e outra responsiva a tiamina (vitamina B,). Os objetivos deste trabalho sdo avaliar a
eficacia do tratamento dessas duas formas. A partir do estudo feito, verificou-se que o tratamento dietético para o paciente com a
forma classica da doenca foi satisfatorio, mas ndo totalmente adequado no que tange aos aspectos bioquimicos e clinicos. J& o
tratamento vitaminico, somado a restricdo protéica, foi totalmente efetivo do ponto de vista clinico e bioquimico no paciente
responsivo a tiamina. Suporte finaceiro: PROPESQ/UFRGS, FAPERGS, CNPq, PRONEX II/FINEP
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