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ERROS INATOS DO METABOLISMO DO RECEM-NASCIDO:
ATUALIZACAO DE ENFERMAGEM

Resumo: Os erros inatos do metabolismo sdo doengas raras, responsaveis por danos
a saude de criangas que comprometem o seu desenvolvimento. Tais doengas podem
ser rastreadas através da triagem neonatal, o que permite uma intervengao precoce,
uma vez que a maioria dos recém-nascidos pode ndo apresentar sintomas ao nascer,
manifestando-se nas primeiras horas ou dias apdés o parto, porem quando
sintomaticos e ndo tratados adequadamente podem evoluir negativamente,
ocasionando déficit neuroldgico, disfungdo hepatica, transtornos digestivos,
respiratérios, cardiopatia, entre outros. Este artigo de atualizagdo de enfermagem
tem como objetivo fornecer informacgGes atualizadas sobre a aten¢do aos portadores
de doencgas raras de acordo com os principios da Politica Nacional de Atencdo Integral
as Pessoas com Doengas Raras.

Descritores: Recém-Nascido, Doencas Raras, Triagem Neonatal.

Inborn errors of metabolism newly-born: nursing updates

Abstract: Inborn errors of metabolism are rare diseases, responsible for damage to
children's health that compromise their development. Such diseases can be traced
through neonatal medical screening, it allows early intervention, since most newborns
may show no symptoms at birth, manifesting itself in the first hours or days after
birth, however when symptomatic and not properly treated can develop negatively,
causing neurological deficit, liver dysfunction, digestive disorders, respiratory and
heart disease, among others factors. This nursing update article is intended to provide
updated information of nursing care of people with rare diseases in accordance with
the principles of the National Comprehensive Care for People with Rare Diseases
Policy.

Descriptors: Newborn, Rare Diseases, Neonatal Screening.

Errores innatos del metabolismo del recién nacido: actualizacién de enfermeria

Resumen: Los errores innatos del metabolismo son enfermedades raras,
responsables de dafios a la salud de los nifios que obstaculizan su desarrollo. Estas
enfermedades pueden ser rastreadas mediante el cribado neonatal, lo que permite
una intervencién temprana, ya que la mayoria de los recién nacidos pueden no
presentar sintomas al nacer, que se manifiesta en las primeras horas o dias después
del parto, sin embargo, cuando los sintomas y no se trata adecuadamente puede
desarrollar negativamente, causando déficit neuroldgico, disfuncién hepatica,
trastornos digestivos, respiratorios, enfermedades del corazdn, entre otros. Este
articulo de actualizaciéon de enfermeria tiene la intencion de proporcionar
informaciones actualizadas sobre el cuidado de las personas con enfermedades raras
en conformidad con los principios de la Politica Nacional de Atencién Integral a las
Personas con Enfermedades Raras.

Descriptores: Recién Nacido, Enfermedades Raras, Cribado Neonatal.
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Introducao

Os Erros Inatos do Metabolismo (EIM) apesar de
serem doencgas consideradas raras, dada sua baixa
prevaléncia no mundo, posto que acometem cerca de
65 pessoas para cada 100.000 individuos, ou 1,3 para
cada 2.000 pessoas’. Na maioria das vezes, o neonato
nao desenvolve sinais e sintomas de Erros Inatos do
Metabolismo ao nascer, portanto, a sintomatologia
inicia nas primeiras horas de vida até dias apds o
nascimento e

podem comprometer o)

desenvolvimento da crianca se ndo tratadas
precocemente e de forma adequada®. Em geral, os
EIM s3o diagnosticados na triagem neonatal de
distlrbios metabdlicos ou teste do pezinho3.

A triagem neonatal é realizada por meio de
pungdo no calcanhar do RN, em que o sangue é
colhido em papel-filtro, entre o terceiro e o sétimo dia
de vida. E preconizado que a coleta do material n3o
seja feita antes de 48 horas da alimentacdo proteica e
nunca apos os 30 dias de vida do RN. Ele permite a
identificacdo de até 30 doencgas, contudo no Brasil sdo
identificadas apenas o hipotireoidismo congénito, a
hiperfenilalaninemia, a anemia falciforme, a fibrose
cistica, a hiperplasia adrenal congénita e a deficiéncia
da biotinidase através do Programa Nacional de
Triagem Neonatal do Sistema Unico de Satude (SUS)*.

Neste este levantar

contexto, objetivou

informagdes atualizadas sobre a ateng¢do aos
portadores de doencas raras de acordo com os
principios da Politica Nacional de Atencao Integral as
Pessoas com Doencas Raras e reconhecer os sinais e
sintomas das patologias investigadas pelo Programa
Nacional de Triagem?®, as quais fazem parte da Politica

Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com Doencgas

38

Paulo: Revista Recien. 2019; 9(25):37-42

Raras, cujo objetivo é qualificar os profissionais para a

atencdo em saude aos individuos com tais doencas.
Material e Método

Trata-se de uma revisdo bibliografica da

literatura, realizada a partir da busca em bases de
dados eletronicas Literatura Latino-Americana e

do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS),

Biblioteca Eletronica Cientifica Online (SCIELO),

Biblioteca Nacional de Medicina dos Estados

Unidos (PubMed/MEDLINE), motor de busca

Google Académico, assim como consultas em

livros, teses e dissertacbes. A questdo que
norteou este estudo foi “Quais os principais Erros
Inatos do Metabolismo do Recém-Nascido que
acometem o recém-nascido?”. A selecdo dos
estudos seguiu os seguintes critérios: Nas bases

de dados eletronicas foram incluidos os estudos

primdrios, com metodologias qualitativas ou
guantitativas, relatos de experiéncia, livros e
publicados no periodo de 2007 a 2014,
disponiveis na integra nos idiomas inglés,

espanhol ou portugués e que respondessem a
questdo de pesquisa; Foram excluidos os resumos
de comunicacdo em congressos, noticias, cartas
ao editor e estudos que ndo abordassem os Erros
Inatos do Metabolismo do Recém-Nascido do
recém-nascido.

A busca em livros, teses e dissertagdes
ocorreu de forma livre, envolvendo o tema de
Pediatria, sendo consultados na Biblioteca da
Faculdade de Medicina da Universidade Federal
de Pelotas. A coleta dos dados foi realizada no
periodo de fevereiro a marco do ano de 2016,
utilizando-se as palavras-chave “erros inatos do

metabolismo”, “disturbios metabdlicos”, “recém-
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nascido” e “crianca”, conectados pelo operador
boleano “and”. Esse processo foi desenvolvido
por dois revisores, bem como a leitura dos titulos
e dos resumos, selecionando o material que
compoOs a leitura final. Um terceiro revisor foi
consultado em caso de duvidas. Dessa forma, a
andlise se deu com a leitura na integra dos

materiais selecionados.
Resultados e Discussao

A anadlise descritiva dos resultados permitiu

conhecer os seis principais Erros Inatos do

Metabolismo do Recém-Nascido, sendo eles o
Hipotireoidismo Congénito, a Hiperfenilalaninemia
(fenilcetonuria), as hemoglobinopatias, a fibrose
cistica, a hiperplasia adrenal congénita e a deficiéncia
de biotinidase, os quais estao descritos a seguir.

O Hipotireoidismo Congénito ou neonatal

decorre da incapacidade do RN em produzir
quantidades normais do hormdnio tireo-estimulante
(TSH), que podem comprometer o crescimento fisico e
o desenvolvimento mental do recém-nascido se ndo
tratado brevemente. Este atinge 1 em cada 3.500 RNs
A patologia pode ser classificada em: primaria -
quando a falha ocorre na glandula tireoide; secundaria
- quando ocorre deficiéncia do TSH hipofisario;
tercidria - quando ocorre deficiéncia do TRH
hipotalamico; resisténcia periférica a acdo dos
horménios tireoideos®®.

Os principais sinais e sintomas sdo ictericia
neonatal prolongada, dificuldades respiratdrias,
cianose, bradicardia, anemia, letargia, dificuldades
alimentares, tonus muscular diminuido, pele seca,
lingua protusa, dificuldade na alimentagdo com
deficiente crescimento poOndero-estatural, atraso na
atraso desenvolvimento

denticao, no
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neuropsicomotor, retardo mental e abdémen
distendido com ou sem hérnia umbilical podem estar
presentes desde os primeiros dias de vida, porém, a
maioria é assintomatica até o terceiro més de vida,
mesmo com dano cerebral’.

A Hiperfenilalaninemia (fenilcetondria) é um
distirbio do metabolismo de heranca autossémica
recessiva, que causa dificuldade para degradar o
aminodcido fenilalanina, encontrado em quase todos
os alimentos, com exce¢do da gordura pura e do
aclcar. Criancas tém como alteracdo bioquimica
primaria, a falta da enzima fenilalanina-hidroxilase
hepatica (FAL-OH), que converte a fenilalanina em
tirosina, assim a fenilalanina se acumula por ndo se
transformar em tirosina, formando as fenilcetonas,
compostos toxicos ao organismo, levando ao
desenvolvimento da sindrome metabdlica®.

Cabe salientar que deve-se ter uma atencdo
especial as mulheres com guadros de
hiperfenilalaninemia permanente, pois, na gestacado as
quantidades aumentadas da fenilalanina materna
(valores acima de 4mg/dL) levam a uma maior
incidéncia de deficiéncia mental (21%), microcefalia
(24%) e baixo peso ao nascer (13%). Assim, na idade
fértil, deve-se iniciar a dieta para pacientes
fenilcetonuricos e manter niveis menores ou iguais a
4mg% antes da concepcdo e toda a gestacdo™®.

O acumulo progressivo da fenilalanina e seus
metabdlitos no sangue e em outros tecidos causa
dano progressivo ao cérebro em desenvolvimento,
resultando em retardo mental, doenca renal, hepatica,
epilepsia, espasticidade, eczemas, disturbios
psiquiatricos e prematuridade. Apesar de os RNs nao
caracteristica de

apresentarem nenhuma

hiperfenilalaninemia ao nascer, a partir do terceiro
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més aparecem os sinais e sintomas de atraso no
desenvolvimento psicomotor, eczemas, dermatites,
rash cutaneo, disturbio da pigmentacdo (cabelos, pele,
olhos mais claros do que dos familiares), irritabilidade,
vomitos, crises convulsivas, microcefalia, oligofrenia,
hiperatividade, aumento do ténus muscular®1°,

As hemoglobinopatias sdo doencas genéticas
gue acometem a producdo da molécula de
hemoglobina, presente nos glébulos vermelhos e
responsavel pelo transporte de oxigénio para os
tecidos!®.

Entre as hemoglobinopatias mais comuns esta a
anemia falciforme, que é a doenca genética mais
comum no Brasil, atingindo 1-3:1.000 nascidos vivos,
sobretudo na populagdo negra. Dentre os Estados
mais acometidos esta a Bahia, com incidéncia de
anemia falciforme de 1:650, no Rio de Janeiro é de
1:1.300 e em Minas Gerais é de 1:1.400. Esses sdo os
trés estados da federacdo mais acometidos, com
frequéncia de trago falciforme de 1:17, 1:20 e 1:30,
respectivamente. Os RNs com anemia falciforme
produzem a hemoglobina S, e ndo a hemoglobina A,
sendo altamente suscetiveis a anemia hemolitica,
infeccOes recorrentes, sequestro esplénico, oclusao de
pequenos vasos, crises de dor em membros, costas,
térax e do

abdome e comprometimento

funcionamento de drgdos e tecidos cronica e

progressivamente!?13,

As principais causas de morte sado a septicemia, o
choque e a anemia profunda por sequestro esplénico,
ocorrendo em torno dos dois a trés anos de idade.
Apesar da gravidade da anemia falciforme, os RNs
geralmente sdo assintomaticos. Porém, existem
relatos de morte subita e complicagdes clinicas, tais
embolia infarto,

como hematuria, pulmonar e

40

Paulo: Revista Recien. 2019; 9(25):37-42

principalmente quando sdo expostos a baixa tensdo de
oxigénio®?,

A fibrose cistica é uma doenca hereditaria
autossbmica recessiva, altamente prevalente entre
brancos, caracterizada por envolver os sistemas

gastrointestinais, respiratério e produzir niveis
elevados de cloreto no suor. Acomete um em cada
2.500 nascidos vivos no Brasil.

A crianga ndo apresenta sinais ou sintomas da
doenga ao nascer, contudo, pode ter seu crescimento
fisico e estado nutricional comprometido ao longo dos
anos. Os sintomas sdo de esteatorreia, dificuldade de
ganho de peso, problemas respiratdrios, perda de sal
pelo suor, dor abdominal recorrente, ictericia
prolongada e retardo no desenvolvimento somatico.
Ao redor de 5-10% nascem com obstrucdo intestinal
por meconio, insuficiéncia pancreatica, que leva a ma
absorcdo de nutrientes, especialmente de proteinas e
lipideos, e as complicagdes gastrintestinais, tais como,
prolapso retal, sindrome da obstrucdo intestinal,
constipacdo e cirrose hepatica®*®.

A hiperplasia adrenal congénita é um EIM dos
esteroides, transmitido geneticamente, de carater
autossémico recessivo, ocorre em razao do bloqueio
da sintese do cortisol plasmdtico e dos
mineralocorticoides. Na forma classica da doenga, em
2/3 dos casos, causa desequilibrio hidroeletrolitico®®.
Os sintomas de HAC iniciam nas duas primeiras
semanas de vida. Antes do resultado da triagem
neonatal, os RNs apresentam sintomas da perda de sal
com hiponatremia, hipercalemia, arritmias cardiacas
fatais e choque, acometendo ambos os sexos®.

,

J& na forma HAC-NC (hiperplasia adrenal

congénita ndo-classica) a hipofise passa a produzir

grandes guantidades do hormoénio




Lise F, Feijé AM, Milbrath VM, Schwartz E. Erros inatos do metabolismo do recém-nascido: atualizagdo de enfermagem. Sao

adrenocorticotrofico (ACTH), reconhecida como a
forma mais comum de genitalia ambigua. Os meninos
geralmente ndo  apresentam  alteragbes ao
nascimento, porém, as meninas apresentam efeitos
virilizantes, que podem variar de uma forma leve a
grave, com presenca de estrutura peniana e
hipospadia, sendo comum o quadro semelhante a
sindrome dos ovarios policisticos, tendo o hirsutismo
como manifestacdo mais frequente (60% dos casos),
além de amenorreia (54%), acne (33%) e infertilidade
(13%), obesidade e irregularidade menstrual®’.

A deficiéncia de biotinidase é um erro inato do
metabolismo ocasionado pela deficiéncia da enzima
biotinidase que é uma vitamina do complexo B,
hidrossoluvel, e importante no processo metabdlico
da gliconeogenese, sintese de d4cidos graxos e o
catabolismo de varios aminoacidos de cadeia
ramificada. A sintomatologia é caracterizada por
ataxia, hipotonia muscular, crises epilépticas, letargia,
diarreia, crise convulsiva, retardo mental, dermatites,
deficiéncia auditiva, alopecia e susceptibilidade a
infeccbes?®.

Consideracoes Finais

Salienta-se que, desde o nascimento, o RN

necessita ser considerado em toda a sua

individualidade e ter suas necessidades atendidas,
uma vez que as consequéncias deste grupo de
doencas raras, pode ser devastador para os
recém-nascidos e suas familias. A identificacdo
dos EIM pela triagem neonatal permite a
intervencao precoce de diversas doengas, com
cuidados e tratamento adequados reduzindo-se as
condigdes crbnicas e evitando comprometimento
do crescimento fisico e do desenvolvimento psico

motor da crianga.
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Neste sentido esta atualizacao de

enfermagem em erros inatos do metabolismo do
recém-nascido, demonstra a necessidade de que
os profissionais de enfermagem estejam atentos
para a apresentacdo de sinais e sintomas que
possam surgir nas primeiras horas de vida, bem
como, da necessidade de educacdo em saude para
a familia, j3 que em alguns casos, os sintomas

podem ser pouco expressivos ou ainda ndo

aparecerem ao nascimento, a fim de evitar maior

comprometimento a saude do RN.
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