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Avaliacao antropométrica de pacientes com
suspeita de erros inatos do metabolismo

Anthropometric evaluation of patients with
suspected innate errors of metabolism

Abstract

Objectives: to provide an anthropometric evalua-
tion of patients suspected of having innate errors of
metabolism (IEMs) and report the prevalence of nutri-
tional disorders (malnutrition, overweight and
obesity).

Methods: fifty-five patients aged between 0 and
10 years were evaluated for anthropometric indices
(H/A, W/A and W/H and BMI/A), in the innate errors
of metabolism laboratory (LEIM) of the Federal
University of Pard, using scales and an anthro-
pometer. The data were collected using an LEIM
form. Nutritional diagnosis was carried out using the
Anthro and Anthro Plus programs and the SPSS
statistics package.

Results: the patients attended were mostly aged
between seven months and nine years. The main
symptoms were delayed neuropsychomotor develop-
ment and frequent infections. As for the nutritional
status, a deficit of 23.7% was observed in weight for
age, a deficit of 50.9% in height for age, and the
prevalence of overweight and obesity was 15.4%
according to weight for height, and 25,1% according
to body mass index for age.

Conclusions: the nutritional status of the patients
was inadequate and, given the absence of a diagnosis
of IEMs, the factors involved should be investigated
more thoroughly.
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Resumo
Objetivos:avaliar  antropometricamente  0s
pacientes com suspeita de erros inatos do metabo-
lismo (EIM) e descrever a prevaléncia de distirbios
nutricionais (desnutri¢do, sobrepeso e obesidade).
Meétodos: foram avaliados 55 pacientes de 0 a 10
anos, de acordo com os indices antropométricos (A/1,
P/I E P/A e IMC/I), no laboratorio de erros inatos do
metabolismo (LEIM) da Universidade Federal do
Para, através de balanga e antropémetro. Os dados
foram coletados a partir da ficha de atendimento do
LEIM. Para o diagnéstico nutricional foram
utilizados os programas Anthro e Anthro Plus e o
programa SPSS para a andlise estatistica.
Resultados: os pacientes atendidos pertenciam,
na maioria, a faixa etaria de sete meses a nove anos.
Os principais sintomas foram atraso no desenvolvi-
mento neuropsicomotor e infec¢des frequentes.
Quanto ao estado nutricional, foi observado déficit
de 23,7% no indicador de peso para idade, déficit de
50,9% no indicador de altura para idade, excesso de
peso e obesidade de 15,4% para peso para altura, e
25,1% para indice de massa corporal para idade.
Conclusées: os pacientes apresentaram estado
nutricional inadequados, o qual na auséncia de diag-
nostico de EIM, os fatores envolvidos devem ser mais
bem averiguados.
Palavras-chave Antropometria, Erros inatos do
metabolismo, Estado nutricional
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Introducao

Os erros inatos do metabolismo (EIM) s@o doengas
hereditarias raras, transmitidas, geralmente, de
forma autossdmica recessiva, causadas por um
defeito especifico, normalmente enzimatico, que
consequentemente levara ao bloqueio de alguma via
metabolica no organismo. Esse bloqueio por sua vez
promove o acimulo de substrato, ocasionando a
diminui¢do do produto da reagdo ou o desvio do
substrato para uma via metabdlica alternativa.l

Os principais sintomas encontrados na fase
neonatal sdo ictericia, acidose, convulsdes e
hipoglicemia. Recorrendo a historia do paciente ¢é
possivel identificar preferéncias ou aversodes
alimentares, odores, alteracdes tegumentares
(dermatite seborréica), descompensacdo com
doencas intercorrentes, dificuldades de ganho
ponderal e vomitos recorrentes. No exame fisico é
possivel identificar facies cabelos
quebradigos, torcidos e com alopecia, pele com
eritemas, distrofia ungueal e ictiose, movimentos
oculares anormais, catarata e retinopatia, e hepatoes-
plenomegalia.2

Além destes sintomas fisicos encontra-se
também, raquitismo, macro e microcefalia, perda de
peso e desnutricdo, disturbios de crescimento, que
vao desde déficit de crescimento estatural até cresci-
mento exagerado para idade como na sindrome de
marfan, que os individuos sdo altos e magros,3 além
desta sindrome, exemplos de EIM que compro-
metem o desenvolvimento fisico s8o mucopolis-
sacaridose (MPS).4

Pacientes com os sintomas descritos devem apre-
sentar suspeita clinica de EIM. Para auxiliar no diag-
nodstico de muitos EIM que apresentam as caracteris-
ticas fisicas supracitadas é necessario realizar avali-
agdo antropométrica, que consiste num método de
baixo custo e ndo invasivo. Este procedimento
consiste em mensurar medidas corporeas, como
peso, altura, perimetro cefalico, pregas cutédneas,
circunferéncias entre outros, a fim de calcular
indices que indiquem o estado nutricional do indi-
viduo.5

A antropometria ¢ um método largamente
utilizado em pesquisas e na clinica médica, logo se
faz necessario dispor de pardmetros fidedignos. A
Organiza¢do Mundial da Saude (OMS) desenvolveu,
para a avaliacdo antropomeétrica das criangas, novas
curvas de crescimento para criangas de 0 a 5 anos em
2006 e de 5 a 19 anos em 2007, estas sdo uma refe-
réncia do desenvolvimento infantil, as quais levaram
em consideracdo o que seria um adequado desen-
volvimento em termos de adequada alimentagdo,

grosseira,
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auséncia de restricdo econdmica ou ambiental e
potencial genético de crescimento.6.7

Como exemplo da aplicabilidade do método
antropométrico pode-se citar estudos que buscam
avaliar o estado nutricional. Como um estudo rea-
lizado na Bahia com recém-nascidos e utilizaram
medidas de perimetro cefélico, distancia biauricular,
distancia anteroposterior, tamanho da fontancla e
indice cefalico, para definir medidas condizentes
com a realidade da regido, justificando-se pelo fato
que as medidas antropométricas sdo um meio de
deteccao precoce de anomalias.8 Em Sao Paulo foi
analisado o estado nutricional, através de avaliagdo
antropométrica, de pré-escolares que frequentavam
escolas municipais de educagdo infantil, encon-
trando dados que revelam sobrepeso e obesidade na
populacdo estudada.® Ja em Brasilia, DF, ha
prevaléncia de excesso de peso acima da média.10
Em outro estudo!! realizado em Belém, PA, que teve
como finalidade averiguar a prevaléncia de dislipi-
demia em escolares, através de um estudo trans-
versal prospectivo, com 437 escolares, com idade
entre 6 ¢ 19 anos, dos quais foram obtidos medidas
antropométricas de peso e altura para determinagao
do indice de massa corporal (IMC), encontrando
28,8% com sobrepeso ¢ 36,2% com alto percentual
de gordura corporal.

Considerando que a antropometria pode ser uma
ferramenta 0til como método colaborador ao diag-
noéstico e na auséncia do mesmo, servira para identi-
ficar o estado nutricional correlacionando-o com
outros dados clinicos a fim de identificar outras
possiveis causas dos sintomas fisicos. Deste modo o
presente estudo tem como objetivo avaliar antropo-
metricamente criangas com suspeita de EIM,
descrevendo a prevaléncia de disturbios nutricionais
(desnutrigdo, sobrepeso e obesidade) em criangas de
0 a 10, de acordo com os indices antropométricos
(A/1, P/1 E P/A e IMC/I). Discutir e comparar o
estado nutricional de acordo com a sintomatologia
apresentado pelos pacientes, atraso do desenvolvi-
mento neuropsicomotor (ADNPM), regressao
neuropsicomotora (RNPM), infecgdes frequentes,
problemas intestinais, duragdo do aleitamento
materno, inicio dos sintomas, dado-socioecondmicos
e de consanguinidade. Com a perspectiva de
averiguar o estado nutricional e clinico dessas
criangas, de modo a instigar novas pesquisas, que
possam aprofundar a correlagdo do estado nutri-
cional com os sintomas clinicos e com o proprio
EIM quando este estiver presente.



Métodos

Estudo transversal com criangas que apresentam
suspeita de EIM encaminhados ao Laboratorio de
Erros Inatos do Metabolismo (LEIM) da
Universidade Federal do Para (UFPA).

A amostra ¢ representativa da populagido de
pacientes atendidos no LEIM, visto que envolveu 55
criancas na faixa etaria de 0 a 10 anos de idade, que
foram atendidos no periodo de maio de 2010 a
janeiro de 2011. Neste mesmo periodo o LEIM
atendeu 170 pacientes, destes 133 pertenciam a faixa
etaria de 0 a 10 anos. O restante ndo pode participar
por varios motivos: responsavel ndo levou a crianga
no dia da entrevista, inviabilidade de deslocamento
da crian¢a da cidade de origem, internacdo hospi-
talar, ndo aceitag@o em participar da pesquisa, dentre
outros motivos.

Os pacientes com suspeita de EIM foram enca-
minhados pela rede publica e privada de satde ao
LEIM da UFPA, oriundos de Belém ¢ de outros
municipios do Estado do Pard e da Regido Norte.
Foram excluidos do estudo os pacientes maiores de
dez anos, e aqueles que ndo puderam por algum
motivo participar desse estudo.

Utilizou-se para coleta dos dados a ficha de
atendimento do LEIM da UFPA, contendo dados
clinicos, socioecondmicos e de peso e altura atual,
aferidos no momento da entrevista.

O peso e altura atual foram aferidos segundo o
procedimento do Sistema de Vigilancia Alimentar
Nutricional (SISVAN): orientagdes basicas para a
coleta, processamento, analise de dados e infor-
magdo em servicos de saude.12

Utilizou-se para criangas menores de dois anos,
balanga digital mobile baby da Balmak capacidade
maxima de 25 kg e minima de 40 g, e=2 g/5 g, ¢
infantdmetro com capacidade de um metro e trés
centimetros. Em casos de impossibilidade de a
crianca ser avaliada, como nos casos de alteragdes
graves neuropsicomotoras ou de outros sintomas
clinicos ou de estresse em que impedissem a avali-
ac¢do isolada das criangas, o procedimento adotado
foi a aferi¢do do peso da crianga junto com a sua
mae (ou responsavel). Posteriormente, o peso da
crianga foi corrigido mediante subtracao do peso da
mae.

Para as criangas maiores de dois anos a altura foi
aferida com utilizacdo de estadidometro portatil da
marca Alturaexata com capacidade de 2,13 metros e
resolugdo de 1 mm. O peso foi aferido com o uso de
uma balanca eletronica (G-Tech) com capacidade de
ate 150 quilos e precisdo de 100 gramas.

A analise dos dados foi realizada através de duas
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formas. No primeiro momento o estado nutricional,
obtido por antropometria, foi avaliado de acordo
com o género e faixa etaria, através dos indicadores
de peso para idade, altura para idade, peso para
altura e IMC para idade, no programa Anthro e
Anthro plus, que utiliza os padrdes da World Health
Organization (WHO) em escore Z.13 No segundo
momento, as analises ocorreram no programa
Statistical Package for Social Sciences — SPSS,
utilizando analises de frequéncia simples.

Quanto aos aspectos éticos este trabalho foi
aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa do
Hospital Universitario Jodo de Barros Barreto,
conforme resolugdo 196/96 do Conselho Nacional de
Saude (submetido em 11/01/2010, protocolo n°
048/2010, e aprovado na reunido do dia 25/05/2010).
Foi utilizado termo de consentimento livre e esclare-
cido e carta convite, para que as criangas partici-
passem da pesquisa.

Resultados

A Tabela 1 mostra a distribui¢do em porcentagem
das caracteristicas da familia e dos pacientes com
suspeita de EIM. Nao houve diferenca estatistica
entre os géneros masculino e feminino. A faixa etaria
mais encontrada esteve entre sete meses e abaixo de
nove anos (85,5%). Os pacientes com suspeita de
EIM foram enviados especialmente pelos servigos
publicos de saude (87,3%). Mais da metade das
familias apresenta renda salarial menor que dois
salarios minimos por més (54,6%). Quanto a esco-
laridade, foi observado que quase a metade dos pais
(43,6%) ndo completou o primeiro grau. A taxa de
consanguinidade foi elevada (23,6%).

Em relag@o ao indicador de peso para idade foi
observado que 70,9% (39/55) das criangas estavam
eutroficas ou sem desnutrigdo aguda. No entanto,
23,7% (13/55) se encontravam com peso abaixo do
recomendado para sua idade, caracterizando um
quadro grave de desnutricdo nestas criangas. Quanto
ao indicador de altura para idade relacionada a
presenga de desnutri¢@o cronica, mais da metade dos
pacientes com suspeita de EIM apresentaram baixa
estatura recomendada para idade (50,9% ou 28/55),
caracterizando o atraso no crescimento destas
criangas. Para o indicador de peso para altura em
criangas de zero a cinco anos e IMC/I em criangas
entre cinco e dez anos, os resultados mostraram que
mesmo a maioria se encontrando com indicadores
adequados (61,5% e 68,8% respectivamente), vale
ressaltar que 15,4% e 25,1% destas criangas ja apre-
sentavam sobrepeso e obesidade em relagdo aos indi-
cadores recomendados de peso para sua altura e em

Rev. Bras. Saude Matern. Infant., Recife, 12 (3): 297-305 jul. / set., 2012

299



Brito-Silva FK et al.

relagdo ao IMC para idade, respectivamente (Tabela
2). A frequéncia encontrada para as criangas que
fizeram aleitamento materno foi de 87,3%. Em
relagdo aos sinais e sintomas apresentados pelos
pacientes como motivo do encaminhamento ao
LEIM foi verificado que o inicio dos sintomas ocorre

Tabela 1

antes das criangas completarem dois anos (81,8%).
Sessenta por cento da amostra (33/55) apresentavam
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor e 61,8%
também relatavam infecgdes frequentes como pneu-
monia, infec¢des no trato urinario e intestinal, com
destaque para 25,5% delas também apresentarem

Distribuicdo percentual das caracteristicas socio demograficas da familia e dos pacientes com suspeita de erros inatos

do metabolismo, Belém, 2011.

Variavel N %
Género
Masculino 30 54,5
Feminino 25 45,5
Faixa etaria
0 a 6 meses 5 9,1
7 meses a 1 ano e 11 meses 16 29,1
2a2anose 11 meses 9 16,4
3 ab5anose 11 meses 11 20,0
6 a 8 anos e 11 meses 1 20,0
9 a 10 anos 3 5,5
Servico requisitante
SuUs 48 87,3
Privado 7 12,7
Renda (salario minimo)
<1 10 18,2
1,5 20 36,4
3 12 21,8
8 7.3
>8 3,6
Sem renda 3 5,5
Escolaridade da mae
Analfabeto 0 -
1° grau completo 3 5,5
1° grau incompleto 24 43,6
2° grau completo 17 30,9
2° grau incompleto 5,5
Superior 6 10,9
Nao sabe 2 3,6
Escolaridade do pai
Analfabeto 2 3,6
1° grau completo 2 3,6
1° grau incompleto 24 43,6
2° grau completo 11 20
2° grau incompleto 3 5.5
Superior 6 10,9
N&o sabe 7 12,7
Pais consanguineos
Nao 41 74,5
Sim 13 23,6
Nao sabe 1 1,8
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problemas intestinais apesar da maioria ndo relatar
casos como diarreia e constipagdo. A convulsdo
também esteve presente em 40% dos casos (Tabela
3).

No que se refere a diagnostico de EIM, dentre os
55 pacientes participantes da pesquisa, dois destes
foram diagnosticados com EIM (um com mucopolis-
sacaridose e outro com Doenga de Sandhoff).

Os diagnoésticos foram realizados por meio de
uma parceria entre 0 LEIM da UFPA e o Servigo de
Genética Médica do Hospital de Clinicas de Porto
Alegre (SGM-HCPA).

O paciente com MPS IIIB ¢ do género
masculino. Na época do estudo apresentava sete
anos e trés meses. Foi encaminhado ao LEIM por
apresentar ADNPM, retardo mental, e infec¢des

Tabela 2
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frequentes. Os sintomas iniciaram aos quatro anos
de vida.

Quanto ao estado nutricional, o paciente com
MPS apresenta P/I adequado, assim como a A/I. No
entanto, apresenta sobrepeso no indicador IMC para
Idade.

A paciente com doenga de Sandhoff pertence ao
género feminino e na época do estudo contava com
dois anos e trés meses. Os pais sdo consanguineos e
os sintomas iniciaram aos nove meses de vida.
Quanto ao estado nutricional, a paciente apresentou
P/l e P/A adequados e, baixa estatura para idade.
Este ultimo indicador pode estar relacionado com a
deficiéncia no metabolismo da paciente que pode
estar ocasionando um atraso no crescimento.

Distribuicdo percentual do estado nutricional de pacientes com suspeita de erros inatos de metabolismo. Belém, PA,

2011.
Variavel N %
Peso para idade
Muito baixo peso/idade 7,3
Baixo peso/idade 16,4
Peso adequado 39 70,9
Peso elevado /idade 3 5,5
Altura para idade
Muito baixa A/l 18 32,7
Baixa A/l 10 18,2
Adequada A/l 27 49,1
Peso para altura*
Magreza acentuada 1 2,6
Magreza 1 2,6
Eutrofia 24 61,5
Risco de sobrepeso 7 17,9
Sobrepeso 3 7,7
Obesidade 3 7,7
indice de massa corporal para idade**
Magreza 1 6,3
Eutrofia 11 68,8
Sobrepeso 3 18,8
Obesidade 1 6,3

*QO escore de peso para altura é apenas para criancas de 0 a 5 anos. Nessa varidvel o n=39 pacientes; **O escore de
indice de massa corporal para idade é apenas para criancas de 5 a 10 anos. Nessa variavel o n=16 pacientes.
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Tabela 3

Perfil de aleitamento materno e distribuicdo percentual dos sinais e sintomas de pacientes com suspeita de erros inatos

do metabolismo. Belém, PA, 2011.

Variavel N

%

Durag¢do do aleitamento materno

Ndo mamou 5
< 1 més 4
> 1 a 6 meses 7
> 6 mesesa 1ano 7
> 1ano 16
Ainda mama 14
N&o sabe 2
ADNPM* 33
RNPM** 4
Infec¢des frequentes 34
Convulsao 22
Problemas intestinais 14
Inicio dos sintomas
0 a 6 meses 27
7 meses a 1 ano e 11meses 18
2 a 2anos e 11 meses
3 a5anose 11 meses 5
6 a 8 anos e 11 meses 1

9,1
7.3
12,7
12,7
29,1
25,5
3,6
60,0
7.3
61,8
40,0
25,5

49,1
32,7
7.3
9,1
1.8

*ADNPM= atraso no desenvolvimento neuropsicomotor; **RNPM= regressdo neuropsicomotora.

Discussao

A média de faixa etaria dos pacientes com suspeita
de apresentar EIM foi de trés anos, e uma frequéncia
de 56% para a faixa etaria compreendida entre dois
anos a oito anos e 11 meses. Este achado se
aproxima do encontrado na literatura, o qual a média
da faixa etaria foi entre quatro anos e oito meses!4 e
30% de pacientes com suspeita de apresentam EIM
em uma faixa etaria compreendida entre dois a seis
anos.15

Ja no que se refere a renda familiar, segundo
dados do Ministério da Saude, a renda média domi-
ciliar per capita na Regido Norte é R$ 580,19 reais e
no Para é de R$ 415,05 reais, dos individuos aten-
didos pelo Sistema Unico de Satde (SUS). Em
relacdo a amostra estudada, cerca de 36,0% recebe
entre 1 a 1,5 salarios minimos, o que esta de acordo
com a renda média domiciliar per capita da Regido
Norte do Brasil.16

Outro item ¢ a consanguinidade, entre os pais ¢
um ponto importante a ser observado quando na
suspeita de EIM. Estudos demonstram uma
frequéncia de consanguinidade em torno de 6,6%!5 e
de 7,6%.17 As frequéncias encontradas para casa-
mento consanguineo no presente estudo foram de
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23,6%. Esta frequéncia pode estar superestimada,
considerando que o tamanho amostral nos trabalhos
anteriores foi expressivamente maior.

Nao ha relatos na literatura especializada sobre o
estado nutricional de pacientes com suspeita de EIM,
por este motivo foram utilizados dados de pesquisa
com criangas que ndo tinham suspeita de EIM, os
quais foram tteis para comparar e demonstrar se
nossos pacientes de fato, por apresentarem suspeita
EIM ou na presenga de diagndstico, no que se refere
ao estado nutricional, estdo apresentando disturbios
nutricionais leve, acentuado ou grave.

Uma pesquisa de ambito nacional demonstrou
que o indicador de peso para idade (P/I) no Brasil
revela 1,8% dos individuos com déficit de peso para
idade, 1,5% para peso para altura (P/A), 6,7% de
altura para idade (A/I) e excesso de peso para altura
7%. Sendo que na Regido Norte foi encontrado
déficit de A/1, P/A e P/T de 14,7%, 0,5% e 3,3%,
respectivamente, ¢ excesso de peso para altura de
6,2%.18 Os indicadores desses dados nacionais ¢ o
da Regido Norte, encontram-se melhores do que o
encontrado no presente estudo, nos quais os indi-
cadores demonstraram déficit de P/l cerca de 13
vezes maior, déficit de A/l em média cinco vezes
maior, e a soma de excesso de peso e obesidade para



P/A (criangas de zero a cinco anos) foi duas vezes
maior. Estes dados permitem inferir que os EIM sdo
doengas que podem interferir no estado nutricional
dos individuos, e na auséncia do diagndstico, como
0 que ocorre com a maioria dos pacientes da
amostra, cabe investigar os fatores associados ao
grande percentual de inadequacéo de estado nutri-
cional, uma vez que por serem doengas raras, dos 55
pacientes participantes, uma minoria teve diagnds-
tico de EIM.

Dentre os possiveis fatores associados, pode-se
inferir a renda. Pois na variavel renda a maioria dos
participantes referiu ter renda inferior a 1,5 salarios
minimos. Sob este aspecto os nossos dados podem
estar de acordo com o encontrado em uma pesquisa
nacional,!9 que demonstrou que a renda esta intima-
mente ligada ao estado nutricional. O estudo de-
monstrou que o déficit de altura esteve presente em
criangas cujas rendas familiares foram menores que
um quarto de salario minimo per capita. Assim
como o déficit de peso, mas apenas para 0s meninos.
No entanto, para ambos os géneros o excesso de
peso e obesidade aumentou com aumento da renda.19

Outro fator que pode estar associado com os
distarbios nutricionais encontrados, é o aleitamento
materno. O Ministério da Saude (MS) do Brasil e a
Organizagdo Mundial da Satde (OMS) preconizam
que a duragdo do aleitamento materno seja ate os
dois anos de vida ou mais, sendo o aleitamento
materno exclusivo nos primeiros seis meses de
vida.20 Do total de individuos estudados menores de
dois anos (22 criangas) que deveriam estar em aleita-
mento materno, cerca de 40% ndo se encontravam
mais nessa condi¢ao.

A II Pesquisa de Prevaléncia de Aleitamento
Materno nas Capitais Brasileiras e Distrito Federal,
realizada pelo MS apontaram que o aleitamento
materno exclusivo em menores de seis meses na
regido norte foi de 45,9%, em Belém de 56,1% e no
Brasil 58,74%.21 Apesar de a OMS preconizar que o
aleitamento materno deve ser até dois anos, no Brasil
ele estd entre 10 e 20 meses, ou seja, em uma faixa
inadequada. No presente trabalho 87,3% dos partici-
pantes iniciaram o aleitamento materno, isto sem
levar em consideracdo a duragdo. Dado que se
aproxima ao encontrado na literatura 95%.18,22 Na
maioria dos casos de EIM os sintomas se manifestam
no primeiro ano de vida,23 fato este observado no
presente trabalho. E as principais manifestagdes
clinicas em pacientes com EIM, sdo a convulséo,
atraso no desenvolvimento fisico e psicomotor e
infec¢do em criangas até os dez anos.23 Em relagdo
as convulsdes foi encontrada uma frequéncia de
40%, abaixo das frequéncias de 58,0%15 e 59,4%,17
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encontrado em outros trabalhos.

Na literatura tem-se relato de frequéncia de
infecg¢do 29,4%,17 valor abaixo do encontrado no
presente estudo, que foi de 61,8%. A infeccdo esta
associada as causas de estresse metabdlico agudo na
infancia. No entanto os EIM podem também ser uma
causa primaria para a infecgao.

A frequéncia de EIM encontrada no presente
estudo, que foi de 3,6% (2/55) é menor do que a de
7,2%15 e, similar a de 3%24 e maior do que 1,98%,14
encontrado em estudos sobre EIM.

Dos dois pacientes de EIM deste trabalho, um ¢é
o caso de MPS do tipo IIIB, a qual ¢ causada pela
deficiéncia da enzima Alfa-N-acetilglicosaminidase,
culminando com o acumulo nos lisossomos de
glicosaminoglicanos. Esta forma de MPS apresenta
um padrdo de heranca autossdmica recessiva.
Clinicamente a MPS IIIB ¢ caracterizada pelo
profundo retardo mental e pelo relativo envolvi-
mento visceral e esquelético.25 Este paciente apre-
sentou adequagdo no indicador A/I, desta forma,
segundo este indicador confirma-se que o compro-
metimento dsseo ¢ relativo como descrito na lite-
raura.25 Com relagéo ao sobrepeso no indicador IMC
para idade, pode-se citar um estudo realizado em
Belém-PA, onde um paciente com MPS tipo I apre-
sentou sobrepeso (dados do LEIM, ainda nio publi-
cados). O segundo caso de EIM trata-se da Doencga
de Sandhoff, uma esfingolipidose. Esta é uma
desordem neurodegenerativa progressiva, caracteri-
zada pelo acumulo de gangliosidio GM2, por defi-
ciéncia das enzimas: hexosaminidase A (Hex A) e
hexosaminidase B (Hex B).26 Os pacientes apre-
sentam macrocefalia, neurodegeneragao, regressao
psicomotora, tetraparesia espatica, descerebracao,
mancha vermelho-cereja (forma infantil), algumas
vezes retinopatia (forma juvenil) e hepatoes-
plenomegalia.27

O caso da Doenga de Sandhoff encontrado neste
trabalho apresenta quadro clinico semelhante ao
apresentado em um relato de caso sobre esta doenga,
no qual descreveu um paciente do género masculino
(um ano e seis meses), que também apresentava
regressao psicomotora e a mancha vermelho-cereja
na retina, inicio dos sintomas aos seis meses de vida
e pais consanguineos (primos de primeiro grau).28

Foi possivel concluir neste trabalho, que o EIM
repercute negativamente no estado nutricional dos
pacientes, uma vez que as duas criangas que tiveram
diagnostico apresentaram algum distarbio nutri-
cional.

Dentre os pacientes que ndo tiveram diagndstico
de EIM, um percentual significativo também apre-
sentou estado nutricional inadequado, segundo os
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indicadores de A/I, P/A, P/I e IMC/I. Ressaltando
por exemplo déficit de 23,7% no indicador de peso
para idade, déficit de 50,9% no indicador de altura
para idade, excesso de peso ¢ obesidade de 15,4%
para peso para altura, e 25,1% para IMC para idade.
Percentuais que confirmam a hipotese que os
pacientes com suspeita de EIM, apresentam pro-
blemas nutricionais, que ndo estfo ligados necessari-
amente a doencas metabdlicas, e sim mascarando
uma falsa suspeita para estas doencgas. Essa suspeita
pode surgir por envolvimento de fatores socioe-
condmicos ou de aleitamento materno, ou outros que
ndo foram aqui discutidos, que por sua vez podem
estar levando a sinais e sintomas tipicos de pacientes
com EIM, que por sua vez podem estar relacionados
com os disturbios nutricionais, ou vice-versa.

Muitas hipdteses podem ser levantadas a partir
do encontrado neste trabalho, e dar margem para
novas investigagdes, que possam elucidar a
verdadeira causa destes sintomas ¢ do inadequado
estado nutricional encontrado nos pacientes com
suspeita de EIM.
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