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Manual traz doengas do metabolismo

DIGAS Guia com informacdes basicas sobre o EIM, langado em SP nesta
semana, serd distribuido para médicos e profissionais de satde do pais

Manual traduz doencas do metabolismo

AUGUSTO FRANCO
ENVIADO ESPECIAL (%)

quele choro no meio da noite se prolonga.
A‘?: pais ji ndo dormem h4 uma semana, des-
que decidiram incrementar com papinha
e frutas, a alimentaciio do beb& - que até entdo se
dava bem s6 com o leite materno. 56 af resolvem
olhar com mais atengdio e descobrem, depois de
uma bateria de exames, que seu filho tem uma
doenca causada por um Erro Inato do Metabolis-
mo (EIM). A sigla é o0 nome genérico que se dd pa-
ra todo e qualquer tipo de disfun¢iio metabdlica,
ue na maioria das vezes nfo passa da incapacida-
ﬂademnindiﬁduuemdigeﬂrcemﬁpodeali-
mento, em especial as protefnas e agucares.

Acontece que esta inabilidade do organismo
pode ter conseqiiéncias graves. O actimulo de
proteinas em determinadas regides do corpo, em
alguns casos, causa seqiielas que viio de atraso no
crescimento até retardo mental, transtornos mus-
culares graves ou cegueira. Sem agucares o orga-
nismo nio tem de onde retirar sua energia, e pode
morrer por “falta de combustivel”. Para evitar o
pior, na maioria dos casos, basta somar-se um
diagndstico precoce a uma dieta especifica.

Para isso, uma reunifio de todas as entidades
do pais ligadas ao digndstico e tratamento dos
EIM langou nesta semana, em S&o Paulo, o Proto-
colo Brasileiro de Erros Inatos do Metabolismo. O
livro retine as pesquisas de 25 entidades de todo o
Brasil, entre elas da Faculdade de Medicina da
Universidade Federal de Minas Gerais (UFMG) e
¢, na verdade, um manual de instrugdes bdsicas
para profissionais da drea médica, com linguagem
simples e tabelas de fécil consulta.

ﬂﬁmdmserdhﬁbﬂdnpancenmgﬁ:pu-
pecialistas de todo o pals ainda neste re-
senta férmulas a serem utilizadas por pais e res-
ponsdveis nos cuidados de pacientes com as 13

principais doencas causadas por Erros Inatos do
Metabolismo (EIM), entre elas a Fenilcetoniiria,
mais conhecida entre 0s novos pais por ser facil-
mente detectada pelo “teste do pezinho” Segundo
a coordenadora do livro e diretora do Centro de
Referéncia em Erros Inatos do Metabolismo
(Creim), ligado a Universidade Federal de Sdo
Paulo (Unifesp), Ana Maria Martins, atualmente
sdo conhecidas mais de 550 tipos de doengas liga-
das aos EIM. Estima-se que, em todo o mundo,
uma a cada 2.500 criangas nascidas vivas apresen-
te alguma dessas anomalias.

“Ainda temos um sério desafio, que é diagnos-
ticar essa doenca, especialmente longe dos gran-
des centros. Para isso, estamos langando este livro,
que pode ser lido e consultado por qualquer pro-
fissional da drea médica em todos os pafses de lin-
gua portuguesa’, afirma a médica, que trata de pa-
cientes portadores dos EIM desde 1982. do
ela, além de conhecer melhor os dados sobre as
doengas no pafs, falta aos profissionais treina-
mento para lidar com os sintomas. "Nao existe um
exame especifico para os EIM, mas a avaliagio de
uma série de sintomas. Por isso, precisamos espa-
lhar aos quatro ventos informacdes de ficil aces-
50", defende.

Segundo o professor do Departamento de Pe-
diatria e diretor do Niicleo de Aghes e Pesquisa em
Apoio Diagndstico (Nupad) da Faculdade de Me-
dicina da UFMG, Marcos José Aguiar, Minas Ge-
rais &, ao lado de S3o Paulo e Parand, um dos trés
estados onde o sistema de diagndstico funciona
melhor em todo o pafs. “Sdo disfungdes relativa-
mente simples de serem tratadas e nfio muito ca-
ras. Apesar disso, ainda temos uma legislacdo fa-
lha e um mimero enorme de criangas que morrem
por causa da anomalia antes mesmo de um diag-
néstico”, afirma.

" O Rapdrier viajou o comvite da Sociedode Brasileira de Ge-
néfica Chinkca
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TESTE DO PEZINHO realizado no Hospital JUlia Kubstichek, da Fhemig, em Belo Horizonte

Correios ajudam na coleta de dados sobre EIM

Utllizar as estruturas ja
existentes nos postos de satide
dos 853 municipios de Minas,
bem como a rede de laborat6-
rios conveniados entre Gover-
no do Estado e prefeituras e os
Correios para coletar dados e
alertar mdes sobre o possivel
diagndstico de Erros Inatos do
Metabolismo. A estratégia, a-
dotada por entidades minei-
ras, coordenadas pelo Niicleo
de Agdes e Pesquisa em Apoio
Diagnéstico (Nupad), ligado &
Universidade Federal de Mi-
nas Gerais (UFMG), € aponta-
da como modelo por diversas
entidades na luta contra a
doenca, inclusive o Ministério
da Savide.

“Contamos com as estru-
turas de jd possufmos, e por
isso conseguimos ter uma

grande abrangéncia, mas
ainda temos muito o que me-
lhorar”, avalia o coordenador
do Nupad, Marcos José
Aguiar. Segundo ele, apesar
de ser apontado como refe-
réncia, o Estado precisa se
adequar, especialmente na
coleta de dados. “Temos mui-
ta coisa sistematizada, mas
hd nimeros, por exemplo,
como a taxa de mortalidade
entre as criangas, que nio
podemos confiar. Isso por-
que o diagndstico em diver-
sas partes do Estado ainda é
muito precdrio. Os meninos
morrem com EIM e as fami-
lias ndo ficam nem sabendo’,
afirma.

Desde fevereiro de 2006,
com a publicagdo da Portaria
399/06 do Ministério da Saii-

de, séo realizados obrigatoria-
mente testes para a detecgiio
de quatro das 13 doengas mais
comuns relacionadas as EIM,

entre 03 exames bdsicos reali-

zados nos recém-nascidos.
Com o “teste do pezinho” sdo
detectadas a Fenilcetonuiria, o
Hipotireoidismo, Anemia Fal-
ciforme e a Fibrose Cistica.
Confirmada a doenca, o Siste-
ma Unico de Sadide (SUS) ga-
rante tratamento gratuito ao
paciente por toda a vida.

De acordo com a assesso-
ra técnica do Servigo de Tria-
gem do Ministério da Satide,
Helena Maria Pimentel, atual-
mente cerca de 80,2% dos re-
cém-nascidos do pais ja tém
algum tipo de diagndstico so-
bre os quatro EIM assim que
nascem. (A.F.).
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Primeiros sinais podem ocorrer na adolescéncia

Grande parte das doen-
gas causadas pelos Erros
Inatos do Metabolismo
(EIM) ainda tem diversas
peculiaridades desconhe-
cidas pela ciéncia. Uma de-
las é que as primeiras ma-
nifestaces podem vir a
qualquer momento duran-
te a vida de uma pessoa.
“Geralmente as primeiras
manifes OCOITem na

Jprimeira infincia, mas

também € comum que
apare¢am durante a ado-
lescéncia ou até mais tar-
de", afirma a médica Ana
Maria Martins, diretora do
Centro de Referéncia em
Erros Inatos do Metabolis-
mo (Creimy), ligado & Uni-
versidade Federal de Séo
Paulo (Unifesp).

“No més passado, che-
gou ao Creim um senhor
de 72 anos que h4 seis me-
ses vinha se sentindo mal.
Fizemos todos os exames e
detectamos que ele era
portador de um EIM. Até

onde vai a ciéncia, sabe-
mos que ele teve a anoma-
lia por toda a vida, mas, s6
agora, por algum motivo,
ela resolveu se manifestar”,
conta a médica.

Para a nutricionista
Beatriz Jurkiewicz Frangi-
pani, responsdvel pelo trei-

Profissionais do
Creim detectaram,
através de exames,
um EIM num senhor
de 72 anos

namento de profissionais
do Programa de Triagem
Neonatal do Ministério da
Satide, independentemen-
te da idade em que a doen-
¢a se manifeste, o trata-
mento acompanhado de
uma dieta equilibrada é
fundamental para garantir
aos pacientes uma melhor

qualidade de vida. "A nutri-
¢do balanceada e as substi-
tuiches no uso didrio de
certos alimentos séo fun-
damentais para que a vida
do paciente se prolongue’,
afirma.

A nutricionista acredita
que, com o Protocolo Bra-
sileiro de Erros Inatos do
Metabolismo, divulgado
nesta semana, em Sdo Pau-
lo, sejam conhecidos mais
compostos presentes em a-
limentos simples. “Por
meio do contato, institui-
¢oes de todo o pafs e, prin-
cipalmente com mdes de
portadores, estamos au-
mentando a cada dia o
nosso catdlogo de alimen-
10s e suas composicoes. Ha
pouco tempo descobri-
mos, por exemplo, que
uma gordura prejudicial a
portadores da Fenilcetonii-
Tia era presente nas cascas
de frutas. S6 descobrimos
isso por causa de uma
mae", destaca. (AE).
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Erros Inatos do Metabolismo (EIM)
ogk m i VEM ® Durante a formaco dos
'ﬂﬂnﬂﬁcucmn&ﬂusa por mé formagdo | Sin tvulos, cada sexo contribui
c fficuldad | : ﬁ com 30 mil genes
a dglmmut i '.de ;‘; - ® Os EIM sao fruto de
absorg ,hamaioriadas | : .
vezes . Homens e imperfeicdes em 10
® s casos mais comuns 530 a * , mulheres tém ’ destes genes
dificuldade de digerir proteinas e 30 mil ® Para se manifestarem
agiicares pares de § algum dos 10 genes
QuaIs S0 e defeituosos do homem tém
® Existem 550 tpos de EM conhecidos =~ que 5e combinar com um
Cada um deles causa um ou vérios males ou mais dos outros 10 da
diferentes ' miulher
Y . —
 ONHECIDOS® COMO AFETAM O ORGANISMO
ﬁaﬁ:tfrma | ® Ao ndo digerir certa proteina ou aglcar, estes componentes se
- &t acumulam no organismo
: Doenca Fal':.ifmiem :ﬁgcm pode entupir veias do cérebro, olhos, parte dos
™ Fbrose cistica ® 0 resultado, uaacmﬁc%mmmm podeir da cegueira,
(*) S0 detectadas no primeiro més de vida, pelo | dores pelo corpo, enjbo, dificuldades no crescimento, no
“teste do pezinho’. Em casos de portarem 2 desenvohvimento mental, etc
doenca, todos os pacientes tém direito a —
tratamento vitalicio via SUS

0S EIM EM NOMEROS

NO BRASIL:
Sao estimados em
média 1.200 novos

£as0s por ano

3.241.330 3.241.330

Fuil:dmu!al'bltlmtim Daema

NO MUNDO
Afeta 1 & cada

£.500 nascidos

wivDs

CRIANCAS COM EIM EM MINAS

DOENCA INCIDENCIA CRIANCAS EM
— ¥

Anemia falsiforme | 1acadal400 @ | 1.534

Hiporeoidismo | 1acada3500 | 972

[1acada21.000 | | 247
[ lacada9.000 | [ 71

Fenilcatondi
Fibrose cistica

FOMNTES: Sociedade Braslsira da Meurclogia [SBN), Mupad, Crem

EDITORLA DE ARTE
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