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INTRODUGAO

A deficiéncia de biotinidase é uma condicéo rara identificada
na triagem neonatal, cujo diagndéstico precoce é fundamental
para reduzir complicagdes e melhorar a qualidade de vida dos
pacientes.

Doenga genética rara e autossOmica recessiva —
deficiéncia da enzima que impede a reciclagem da

biotina.

A Manifestagcbes clinicas - convulsdes, ataxia,
hipotonia, alopecia e dermatite.

Triagem neonatal essencial -  possibilita
@ suplementagcdo precoce com biotina, prevenindo

complicacdes graves.

OBJETIVO

Analisar dados clinico-epidemioldgicos de pacientes com
suspeita de deficiéncia de biotinidase em Mato Grosso do Sul,
diagnosticados por triagem neonatal. Avaliar manifestagbes
clinicas, padrao geografico, uso de biotina e fatores de risco
associados, a fim de reforgar a importdncia do diagndstico
precoce e do acompanhamento continuo.

METODOLOGIA

A coleta de dados ocorreu no SRTN-IPED-APAE de Campo
Grande-MS, referéncias estaduais em doencgas genéticas.
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RESULTADOS E DISCUSSAO

A incidéncia da deficiéncia de biotinidase no Mato Grosso do Sul
foi de 1 para cada 94 mil nascidos vivos. Dos 148 casos, 137
foram falso-positivos (99 heterozigotos e 38 normais), um perdido
e dez confirmados, todos na forma parcial. Metade dos
confirmados era do sexo masculino e metade do feminino; 40%
residiam em Campo Grande, 20% em Dourados e os demais em
outros municipios. A suplementagdo com biotina foi universal,
exceto em um caso sem registro. Clinicamente, 90% néao
apresentaram alopecia, dermatite, ataxia ou hipotonia; crises
convulsivas ocorreram em 20%, associadas a prematuridade e
exposigdo materna ao alcool. Esses dados reforgam a relevancia
da triagem neonatal para o diagndstico precoce, permitindo
intervencéo eficaz e reducéo da gravidade das manifestagdes.
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CONCLUSAO

O estudo evidencia o impacto positivo da triagem neonatal e da
suplementagéo precoce no manejo da deficiéncia de biotinidase,
sendo eficaz na prevengcao de complicagbes graves e na
promoc¢do da qualidade de vida dos pacientes. Reforca-se a
importancia de programas de triagem neonatal e do seguimento
clinico regular.
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