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Descrever o perfil clínico e diagnóstico de pacientes com Leucinose, 

destacando os desafios da detecção precoce e da falta de triagem 

neonatal expandida no SUS.

Identificou-se como fator agravante o longo tempo desde o início 

dos sintomas até o diagnóstico, o que poderia ser melhorado com 

a implementação do teste ampliado de triagem neonatal no 

sistema público de saúde. Crianças que possuem história familiar 

positiva deveriam apresentar melhor prognóstico, pois a 

investigação diagnóstica e o início do tratamento poderiam ser 

realizados rapidamente. Entretanto, há dificuldade em iniciar um 

tratamento efetivo, mesmo após diagnóstico, agravando os danos 

neurológicos e a evolução da doença.
Estudo tipo descrição de casos. Amostragem por conveniência, 

composta por 17 pacientes. Foram incluídos pacientes com mães 

maiores de idade. Os dados foram coletados em 2023, mediante 

consulta ao prontuário eletrônico e informações faltantes foram 

coletadas em consulta ambulatorial no Serviço de Genética Médica do 

Hospital de Clínicas de Porto Alegre. O Serviço recebe pacientes para 

acompanhamento em diferentes momentos da doença, visto que realiza 

o diagnóstico e tratamento de pacientes em fase aguda, assim como 

atendem pacientes encaminhados por outros hospitais. O projeto foi 

aprovado no Comitê de Ética em Pesquisa da instituição e os pais ou 

responsáveis assinaram o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido.

A Leucinose, também conhecida como Doença da Urina do Xarope do 

Bordo (DXB), é uma doença autossômica recessíva. Tem incidência mundial 

de 1:185.000 nascidos vivos. Ocasionada pela deficiência do complexo 

enzimático desidrogenase dos a-cetoácidos de cadeia ramificada (CACR), 

provocando o acúmulo dos aminoácidos leucina, valina e isoleucina e seus 

α-cetoácidos. A forma neonatal clássica (80% dos casos) é caracterizada 

pelo aparecimento dos sintomas na primeira semana de vida, como letargia, 

recusa alimentar e irritabilidade. A doença pode ocasionar encefalopatia 

progressiva e morte, pois valores de leucina acima de 1000µmol/L causam 

danos irreversíveis ao sistema nervoso central (encefalopatia metabólica 

aguda e edema cerebral). A triagem neonatal expandida permite o 

diagnóstico ainda em fase assintomática, podendo alterar significativamente 

o prognóstico do paciente, pois iniciaria o tratamento nos primeiros 10 dias 

de vida. Entretanto, o teste ofertado pelo sistema público de saúde brasileiro 

não inclui a triagem para leucinose.

Estudo tipo descrição de casos. Amostragem por conveniência, 

composta por 17 pacientes. Foram incluídos pacientes com mães 

maiores de idade. Os dados foram coletados em 2023, mediante 

consulta ao prontuário eletrônico e informações faltantes foram 

coletadas em consulta ambulatorial no Serviço de Genética Médica 

do Hospital de Clínicas de Porto Alegre. O Serviço recebe 

pacientes para acompanhamento em diferentes momentos da 

doença, visto que realiza o diagnóstico e tratamento de pacientes 

em fase aguda, assim como atendem pacientes encaminhados por 

outros hospitais. O projeto foi aprovado no Comitê de Ética em 

Pesquisa da instituição e os pais ou responsáveis assinaram o 

Termo de Consentimento Livre e Esclarecido.

Figura 1. Rota metabólica dos aminoácidos de cadeia ramificada (AACR), demonstrando o bloqueio que 

ocorre na Doença da Urina do Xarope do Bordo, devido à deficiência do complexo enzimático CACR 

(Adaptado de CHUANG & SHIH, 2001).

Figura 2. Sinais e sintomas apresentados pelos pacientes. Fonte: Dados do autor.
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