
APRESENTAÇÃO TARDIA DE DOENÇA DA URINA DO XAROPE 
DE BORDO: RELATO DE CASO

A Doença da urina do xarope de bordo -DUXB - ocorre em 1 a cada 185.000 pessoas, de
herança autossômica recessiva. caracterizada pela deficiência do complexo desidrogenase
alfa-cetoácido de cadeia ramificada, ocasionando a elevação da concentração plasmática de
aminoácidos de cadeia ramificada como leucina, isoleucina e valina. O acúmulo desses gera
efeitos neurotóxicos, como atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (ADNPM),
hipotonia e o odor da urina característico.
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INTRODUÇÃO:

Menina, 3 anos, nascida a termo, sem intercorrências perinatais e neurodesenvolvimento
adequado até 1 ano de idade, previamente a um quadro grave de pneumonia necrosante,
associado a ataxia, hipotonia, hiperreflexia e marcha com apoio. Durante a investigação de
atraso do neurodesenvolvimento, foram identificados níveis elevados dos aminoácidos de
cadeia ramificada leucina,isoleucina e valina. A mãe relatava odor de “açúcar mascavo” no
ouvido e urina de cheiro adocicado. Teve o diagnóstico confirmado de DUXB. O tratamento
foi iniciado com uma dieta hipercalórica e hipoproteica, restrita em aminoácidos de cadeia
ramificada e suplementação com isoleucina e valina. Após a adaptação dietética, observou-
se melhora dos parâmetros bioquímicos, acompanhada de evolução neurológica positiva.

DESCRIÇÃO DO CASO:

Apesar do fenótipo neonatal ser o mais comum (75%), é necessário reconhecer a
importância das apresentações tardias, que serão identificadas pelo pediatra. A forma tardia
da DUXB ocorre quando a criança tem desenvolvimento normal até a exposição a um
estressor, em geral um processo infeccioso. Ainda que a forma tardia curse com longo
período assintomático, o odor de xarope de bordo no cerúmen do ouvido e na urina pode se
dar precocemente. A intensidade do odor está diretamente relacionada com a concentração
de leucina. De modo geral, os pacientes com DUXB tardia podem apresentar as mesmas
sequelas agudas ou crônicas da forma clássica. Além da modificação dietética, tratamento
preconizado, o transplante hepático também pode ser considerado.

A DUXB é uma condição rara, cujo diagnóstico precoce é fundamental para evitar
complicações graves. Nesse sentido, o rastreamento neonatal por meio do teste do
pezinho(TP) ampliado melhoraria os desfechos clínicos. Nesse contexto, destaca-se a
importância da Lei nº 14.154, que visa ampliar o escopo de doenças rastreadas pelo TP no
Brasil.
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