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Apresentacao clinica das DHM

V Sintomas agudos precoces: no periodotenatal e neonatal

V Inicio agudo na infancia ou ataques recorrentes de sintomas
(coma, ataxia, vomitos, acidose, intolerancia ao exercicio,
faléncia cardiaca, renal, hepatica ou outra)

V Sintomas cronicos e progressivos, maioritariamente
neurologicos (atraso desenvolvimento, deficit cognitivo,
epilepsia, deterioracdo neurolodgica) ou psiquiatricos

V Apresentacao especifica e permanente de orgao /sistema
(cardiologia, dermatologia, endocrinologia, gastroenterologia,
hematologia)
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Apresentacao clinica das DHM

V Sintomas agudos precoces: no periodotenatal e
neonatal

V Inicio agudo na infancia ou ataques recorrentes de
sintomas (coma, ataxia, vomitos, acidose, intoleranci
ao exercicio, faléncia cardiaca, renal, hepatica ou
outra)

V Sintomas cronicos e progressivos (atraso desenvolvimento, deficit
cognitivo, epilepsia, deterioracdo neuroldgica e sinais psiquiatricos)

V Apresentacao especifica e permanente de 6rgao /sistema (cardiologia
dermatologia, endocrinologia, gastroenterologia, hematologia)
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Apresentacao Aguda

As doencas com curso agudo / agudo
recorrente

podem apresentar -se como emergéncias,
com risco de morbilidade e mortalidade
com necessidade
de uma abordagem diagndstica na fase aguda.

A eviccdo de um novo episddio de
descompensacao aguda passa por um
diagnodstico atempado.
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Urgénciametabdlica

Mais frequente no RN e pequeno lactente ma
pode surgir em qualquer idade

Mais frequentemente associadas as doencas
do tipo intoxicacao e deficit energético
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Urgéncianetabodlica

A urgéncia clinica € muitas vezes a primeira
apresentacao da doenca

Fundamental o reconhecimento e
tratamento precoces
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Urgéncianetabodlica

Momento ideal para colheita de produtos que
permitirao o diagnostico

Sangue em EDTA
Sangue em cartao de Guthrie
Urina
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Apresentacao AgudaAntenatal

AMalformactes verdadeiras
ADisplasias

AMalformactes funcionais
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Apresentacao AgudaAntenatal

MalformacoOes verdadeiras
A Malformacdes esqueléticas
A Doenca cardiaca congénita
A Defeitos do tubo neural

Defeitos congenitos dglicosilaca

A
N
T
=
N
A
T
A
L

Defeitos sinteses do coleste

Defeitos da glutamina sintetase (lisencefal
Aciduriaglutaricatipo Il

Defeitos da cadeia respiratoria mitocondri
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Apresentacao Agudantenatal

Displasias
A Heterotopias corticais
A Quistos corticais
A Anormalidade da fossa posterior
A Rinspoliquisticos
A Quistos hepaticos

Doencadisosomai
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N
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A
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Doencageroxisomai
Defeitos congénitos dglicosilaca

Filho de mae com PKU néao tratada /mal control
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Apresentacao AgudaAntenatal

A Malformacdes funcionais
A RCIU
A Hidropsiafetal
A Hepatoesplenomegalia
A Microcefalia

Doencadisosomais
Doencageroxisomais
Defeitos congenitos dglicosilacao
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Doencadisosomais

A MPStipo I, IV Ae VI
N Gangliosidosé&sM1
T DoencaGaucher
£ Doencade NiemannPick
’I:{ Sialidose
T Galactosialidose
A DoencaFarber
L
Defeitoscongénitosda glicosilacéo AppEas

Glicogenoséipo IV A
Defeitosda cadeiarespiratoriamitocondrial Swollen—=

liver
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Apresentacao AgudaAntenatal

Clinica na mulher gravida
Insuficiéncia hepéatica aguda

HELLPh@emolysiselevatedliver enzymeslow
platelets), pré eclampsia e enfartes da placenta

Patologia no feto: s defeitos da oxidacao
mitocondrial dos acidos gordos de cadeia longa, as
acilcarnitinasproduzidas pelo feto com esta patologia
sao toxicas para a mae
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Apresentacao AgudaNeonatal

Recém nascido tem repertorio limitado de resposta a

Nl doenca sintomasinespecificos
=

O

VB - Dificuldaderespiratoria

?‘ - Hipotonia

' - Reflexasuccaadébil

L

Vomitos,diarreia
Desidratacao
Letargiaconvulsoes
- Sepsidike
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presenta¢cao AgudgNeonatal

Recémascidode termo
Parto semintercorréncias
Periodolivre de sintomas horasa semanas

Deterioracaoneurologicasemcausaaparente

Clinica de ¢sépsig (hipotonia, vomitos, desidratacao,
dificuldaderespiratoria,diarreia, letargia)

Rastreiosépticonegativo

Pensar num EIM tipo intoxicaca
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Apresentacao AgudaNeonatal

YW AlteracGesneurologicas
=
O . .
N Irritabilidade; letargia
A Vomitos
Z Hipotonia
) Convulsoes

Coma

Anomalias respiratorias, solucos, apneias, bradicar
e hipotermia,alt tbnus muscular e movimentos
iInvoluntarios
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Apresentacao Agudaleucinos

E Episédiosgeneralizados

= de hipertonia com

Ng  Opistotono

W Movimentos de boxing

Il e pedalagem

A -

B Elevacao lenta dos
membros
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Apresentacao AgudaNeonatal

N
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Dismorfias
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—r>4>Z20m?2Z=Z

Anomalias lipocutaneas (pele tipo cascade laranja,
distribuicaoanormalda gordura)

Mamilosinvertidos
Estrabismo

Atrofia olivo-ponto-cerebelosa




—r>4>Z20m?2Z=Z

Dismorfiacraneofacial:
macrocefalia

fontanela anterior alargada e
suturas abertas

fronte alta, face achatada
cristas supraorbitaifipoplasicas
telecanto, pregas epicanto

ponte nasal alargada e deprimida,
narinas antevertidas

orelhas displasicas
pele redundante no pescoco




—r>4>Z20m?2Z=Z

Dismorfiascraneofaciais
microcefalia, estreitamento frontal
blefaroptose

nariz pequeno com base alargada e narinas
invertidas

orelhas de implantacéo baixa e rodadas
posteriormente

filtro longo
micrognatid retrognatia
fenda do palato

Apéndice digital
Polidactilia

Sindactilia parcial do 2° e 3° dedos
dos pés




—r>4>Z20m?2Z=Z

Cefalohematomawsolumosos

Aumento da elasticidade da pele;
cabelo fino, esparso, quebradico
hipopigmentado(pilli torti)

Caracteristicas faciais:
A bosselamentdfrontal
A bochechas/maxilares salientes.




Apresentacao Agudglactente

Sobreponivel ao periodo neonatal

Sntomas agudos estao frequentemente associados a
sintomatologia de caracter cronico de instalacao

progressiva, do foro digestivo, muscular e/ou
neurologico.

L
A
C
T
=
N
T
=

Anorexia seletiva €x: alimentos ricos em
sacarose/frutose ou em proteinas)

Desenvolvimento psicomotor subnormal
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Apresentacao Aguda
crianca e adolescéncia

Doencaagudainexplicada,recorrenteou refrataria

>0 Z2>— 00O

Periodolivre de sintomas anos
Aposcadasurto: melhoriaou morte subita
Normalentre osepisodios

Eventos precipitante: ingestao proteica excessiva,jejum
prolongado, exercicioprolongado, qualguer situacaoque
aumenteo catabolismoproteico

A
D
O
L
=
S
C
=
N
T
=
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Apresentacao Aguda
crianca e adolescéncia

Apresentacameurologicaaguda
Doencadhepaticaaguda

Cardiomiopatia ou arritmias cardiacas e morte
SUbita

Intoleranciaao exercicio

>0 Z2>— 00O

A presenca de acidose metabdlica, cetose,
hiperlactacidémia hipoglicémia e/ou
hiperamoniemia s&o sugestivasde uma alteracao
metabolica

A
D
O
L
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S
C
=
N
T
=
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Apresentacao Neurologica Agud

Encefalopatiaaguda

Coma inexplicado sem sinais neurologicos
focais

Comainexplicadocomsinaisfocais

>0 Z2>— 00O

Strokelike

Ataxiaaguda/ recorrente

A
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Apresentacao Psiquiatrica Ag

Histeria,esquizofrenia
Deficitde OTCjniciotardio

>0 Z2>— 00O

Ataques recorrentes de vomitos, dor abdominal, neuropatia e
sintomaspsiquiatricos

Porfiriaintermitente agudae coproporfiria hereditaria

Esquizofrenidike

Defeitosda remetilacdoda homocisteina

A
D
O
L
=
S
C
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N
T
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Intolerancia ao exercicio

Defeitos glicolise fasesiniciais do exercicio
ou durante exercicio intenso (carbohidratos como
fonte de energia)

Fenomenosecondwind
Mioglobinuriarecorrente
Defeitosda beta oxidacao

Exercicigrolongadaligeiro a moderadoe sob stress
(Jejum,frio ou infecao)

C
R
|
A
\
G
A
A
D
O
L
=
S
C
E
\
T
E
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Intoleranciaao exerciciode breveduracdomasmuito
Intenso (levantar objetos pesados correr)-
Glicogenoses

>0 Z2>— 00O

Fenonemosecond wind:melhoriadatoleranciaao
exercicioapésumabreve pausa(aumentoda
circulacaoda glucosealevidoa mobilizagcdoda glicose
hepatica)- McArdle glicogenosdipo V)

Out-of-wind fendbnema aumentoda intoleranciaao
exercicioapésadministracdode glucosedevidoa
diminuicaodosacidosgordoslivres e doscorpos
cetonicog - Glicogenosdipo VI

A
D
O
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Intolerancia ao exercicio

Exercicigrolongadaligeiro a moderadoe sob stress
(Jejum,frio ou infecao)

>0 Z2>— 00O

Sintomas apos o jejum (quando os acidos gordos
estaoa serutilizados

Defeitosda beta oxidacao
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Dores nas extremidades e crises
Osseas

Criseddolorosas,dor abdominal,obstipacédo,vomitos e neuropatia

>0 Z2>— 00O

Porfirias Tirosinemiatipo |
Dor neurologica,irritabilidade, choroincessante
Doencade Krabbe

Crises dolorosas, mioclonias, oftalmoplegia, espasticidade,
movimentosanormais

Gauchettipo 1l
Dorem queimaduranaspalmase plantas,febre e aumentoVS
Fabry
Dor episddica,duradiasa mesesnosombros,costas,pernase pelve

Gauchettipo |

A
D
O
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Apresentacao Aguda recorrente

Vomitosrecorrentescom prostracao

>0 Z2>— 00O

Alteracao da consciéncia (letargia, coma), com/sem
sinaisneurologicosfocais

Ataxiaagudarecorrente

Rabdomidliseaecorrente

A
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Rabdomidliseecorrente

Clinicaclassica
Mialgiasde inicio subito
Fraquezamusculartransitoria

Urina corde chaou cocacola(excessale
mioglobina)

>OZ2>— 300

- Estatriada estapresenteem menosde 10% dogasos

Elevacéo de 5 vezes do valor sérico de CK
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25%casos causahereditaria

Defeitosdo armazenamentado glicogenio
Glicogenosesipo V, VII, IX, X, XI, XII, X1, XIV
Defeitosda betaoxidacaodosacidosgordos

SCAD, MCAD, LCHAD, VLCAD, CPT I
Defeitosda cadeiarespiratoriamitochondrial
Defeito no ciclodaspurinas

Deficiénciaem adenosinemonofosfatodeaminase

Distrofiasmusculares
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