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Os Erros Inatos do Metabolismo (EIM) sdo um conjunto de doengas genéticas
caracterizadas por defeito em uma proteina, muitas vezes uma enzima, envolvida no
metabolismo. Essa alteragdo enzimatica pode levar a interrup¢do de uma determinada via
metabolica, resultando em falhas na degradacdao e consequente acimulo de substratos
toxicos (1,2,3).

Esse grupo de doencas corresponde a aproximadamente 10 % de todas as doencas
genéticas, das quais a maioria ¢ de heranca autossdmica recessiva. Atualmente sdo
conhecidos mais de 1000 EIM, incluindo defeitos de sintese, degradagdo, transporte e
armazenamento de moléculas no organismo (4,5). Do ponto de vista epidemiologico,
quando analisadas de forma isolada, essas doencas apresentam baixa incidéncia, porém
se analisadas em conjunto a frequéncia ¢ de aproximadamente 1 a cada 2000 nascidos
vivos (6,7).

Os EIM podem ser classificados em trés grupos. O grupo 1 ¢ caracterizado pelos
disturbios que causam intoxica¢ao, como as aminoacidopatias, as aciduras organicas e as
intolerancias aos agucares; o grupo 2 compreende os defeitos no metabolismo energético,
onde pode-se destacar os disturbios de cadeia respiratoria e os defeitos de oxidacdo de
acidos graxos; por fim, no grupo 3 estdo classificados os disturbios na sintese ou
catabolismo de moléculas complexas, entre eles as doencgas lisossomais (8,9).

O diagndstico clinico ¢ feito apos exclusdo de patologias mais comuns. Embora a
histéria clinica do paciente seja importante, o diagnostico laboratorial € essencial para
diagnosticar um EIM. Além dos testes laboratoriais que incluem os bioquimicos e
hematoldgicos, outros exames podem ser necessarios na etapa inicial da investigacao,
entre eles estdo os eletrofisioldgicos, os radioldgicos e os histopatoldgicos (10).

As manifestagdes clinicas apresentadas pelos pacientes sdo variaveis e dependem
da rota metabolica afetada. O bloqueio metabolico pode provocar sintomas graves que,
na maioria das vezes, afetam o sistema nervoso central (SNC) (11).

Na maioria dos casos os sintomas se manifestem no primeiro ano de vida, mas
podem se manifestar na adolescéncia ou na idade adulta (10). Neste sentido, a triagem
neonatal ¢ essencial para diagndstico e tratamento precoces. A triagem neonatal,
conhecida no Brasil como teste do pezinho, deve ser realizada entre o 3° e 5° dia de vida
do bebé, este ¢ considerado o periodo ideal para realiza¢do do exame (12).

Em 2021, foi criada a Lei n® 14.154 que visa aumentar, de forma escalonada, o
numero de doengas a serem rastreadas pelo teste do pezinho no Sistema Unico de Saude
(SUS). Porém, mesmo com essa ampliagao no niumero de patologias, alguns EIM ainda
ndo sdo contemplados pelo SUS, os quais podem ser realizados em laboratdrios privados
e em alguns centros universitarios selecionados (13,14).
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