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INTRODUGAO

A Doenga da Urina do Xarope de Bordo (MSUD) é
um erro inato do metabolismo causado por deficiéncia
do complexo desidrogenase dos a-cetoacidos de
cadeia ramificada (BCKD), levando ao acumulo
neurotéxico de leucina, isoleucina e valina. A forma
classica manifesta-se no periodo neonatal com letargia,
recusa alimentar e encefalopatia progressiva. Este
trabalho busca relatar um caso de MSUD
diagnosticada precocemente por triagem neonatal
com evolugao até transplante hepatico, enfatizando a
relevancia do diagndstico precoce, manejo dietético e
terapia curativa.
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Figura 1 - Acimulo de leucina, isoleucina, valina e seus a-cetoacidos na doenca da urina do xarope de
bordo.
Fonte: Chuang DT. Encyclopedia of Biological Chernistry. 2nd ed. 2015,

ELATO DE CASO

Trata-se do terceiro filho de um casal
consanguineo. Casal tem outras duas filhas, sendo que
uma possui diagndstico de deficiéncia de biotinidase e
segue regularmente com equipe da genética médica,
e outra, falecida aos 10 meses por complicagdes da
MSUD. FJRC. nasceu a termo, AIG e sem
complicacdes no periodo periparto. Com 8 dias
apresentou  hipoatividade, recusa alimentar e
desidratagédo, sendo admitido em UTI. O teste do
pezinho expandido da SES-DF mostrou elevagao
significativa de leucina, isoleucina e valina, compativel
com MSUD classica. Aos 12 dias iniciou férmula
especifica MSUD-1, com estabilizagdo metabdlica
inicial. Painel NGS para Erros Inatos do Metabolismo
confirmou variante patogénica,
BCKDHA;NM_000709.4.c.808G>A:p.Ala270Thr, em ho -

mozigose, compativel com a forma classica. Apds
discussao entre equipes de diferentes especialidades,
devido alto risco de crises metabdlicas, foi submetido a
transplante hepatico com 4 meses de vida, evoluindo
com diversas intercorréncias no poés-operatoério:
gastroparesia, diarreia por Clostridium, infec¢do por
CMV com carga viral elevada, necessitando fazer uso
de ganciclovir e valganciclovir; neutropenia febril
associada a gastroenterite e choque séptico, além de
biloma tratado com drenagem biliar. Evoluiu com
melhora clinica, retirada do dreno, normalizagdo
progressiva de hepatograma, carga viral de CMV

negativada e recuperagao gradativa do
desenvolvimento neurolégico. Em wuso atual de
tacrolimus, Bactrim  profildtico, suplementos e

acompanhamento multidisciplinar.
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Figura 2 - Comparag&o do metabolismo de proteinas em individuo saudavel e paciente com MSUD.
Fonte: Newborn Screening Reference Center (NSRC). Fact Sheets for Parents on Maple Syrup Urine
Disease. Filipino translation by Sentro ng Wikang Filipino, University of the Philippines - Manila, 2022.

DISCUSSAO

Na MSUD, o transplante hepatico restaura
atividade parcial do complexo BCKD no figado,
permitindo metabolismo adequado dos aminoacidos
de cadeia ramificada e evitando crises de
descompensacdo. Isso possibilita dieta mais flexivel,
melhora do crescimento e desenvolvimento
neurolégico, além de reducdo significativa de
morbimortalidade. O caso destaca a importancia da
triagem  neonatal para diagndstico  precoce,
aconselhamento genético, além da necessidade de
seguimento intensivo em centros de referéncia, dado
o risco elevado de complicagdes infecciosas e biliares
no pods-transplante. A adequada educagao dos
cuidadores, monitoramento laboratorial e exames
complementares de imagem seriados sao
fundamentais para garantir boa evolugao clinica e
qualidade de vida a longo prazo.
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