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A Leucinose, também conhecida como doenga da urina em xarope de Acer, ou xarope
de bordo, é uma doenga hereditaria em que o0 organismo ndo consegue processar
corretamente certos aminoacidos. Consiste em distirbio metabdlico de inicio p6s-natal,
caracterizado pelo acumulo, nos liquidos corporais, dos 3 aminoacidos de cadeia ramificada
(AACR): valina, isoleucina e leucina. Além de esse acumulo ser téxico ao sistema nervoso
central, ele também produz um odor urinario muito peculiar, que da o nome a doenca. Na forma
classica dessa enfermidade, o bebé permanece bem até os 4 a 7 dias de vida, quando entédo
os efeitos do excesso desses aminoacidos no organismo, levam o recém-nascido a inquietude
e rejeicéo ao aleitamento, seguidos de cetoacidose com apneia, coma e até morte neonatal, ou
de letargia e cetoacidose recorrentes. Se o paciente ndo tratado adequadamente sobreviver as
primeiras semanas de vida, surgirdo sequelas neurolégicas, como severo retardo de
desenvolvimento psicomotor, posturas diatbnicas, ofalmoplegia e convulsées.

A triagem neonatal possibilitando o diagndstico e o tratamento antes das duas
semanas de vida, tem melhorado muito o progndstico dessas criangas. O tratamento consiste
na rapida reducdo das concentragbes séricas dos AACR, particularmente a leucina, e na
manutencdo destes aminoacidos dentro das janelas terapéuticas, que permitam o
desenvolvimento e crescimento normal. Estes objetivos sdo alcancados com a restricdo
dietética dos AACR através da administracdo de formulas protéicas artificiais livres dos
mesmos, e com 0 uso auxiliar da tiamina. Entretanto, como esses aminoacidos tém uma
depuracéo renal bastante lenta, a suspensédo de sua ingestdo, ndo é suficiente para o rapido
controle sérico dos AACR. Nesse caso, € necessario a instalacdo de uma didlise peritoneal, de
hemofiltracdo e de glico-insulinoterapia, como medida anabolizante e sucesso terapéutico.

O diagnéstico pré-natal pode ser realizado através da medida da descarboxilagdo da
leucina em amostra de vilosidade coribénica ou em células do liquido amniético. O diagnéstico
precoce e manejo eficaz garantem um desenvolvimento normal da crianga. A doenca da urina
em xarope de Acer atinge niumero estimado de 185.000 criancas em todo o mundo. Esse
distirbio ocorre frequentemente na populacdo, com incidéncia de 1 em cada 380 recém
nascidos, o que mostra a pertinéncia da presente proposicdo e a necessidade de sua
aprovacao por esta Casa Legislativa, com o objetivo primordial de proporcionar o diagnéstico
precoce.

Este texto ndo substitui o publicado no Diario Oficial da Cidade em 11/03/2020, p. 93

Para informac6es sobre o projeto referente a este documento, visite o site www.saopaulo.sp.leg.br.



http://www.saopaulo.sp.leg.br/

