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ERROS INATOS DO METABOLISMO
(APRESENTACAO NEONATAL)

Emergéncia metabdlica do recém-nascido — material académico para o
ENAMED

Texto nao resumido - suspeita, investigacdo e manejo agudo.

Material de apoio ao ensino e a pratica; ndo substitui a leitura integral das diretrizes nem o julgamento
clinico. As condutas devem ser individualizadas e revisadas conforme novas evidéncias.

1. Importancia do tema na Pediatria

Os erros inatos do metabolismo (EIM) sdo causas potencialmente trataveis de
deterioracdo neonatal e devem entrar no diagnoéstico diferencial do RN que “adoece”
sem causa Obvia. O reconhecimento precoce e 0 manejo agudo (parar o catabolismo,
remover toxinas, repor cofatores) salvam vidas e evitam sequelas.

2. Avaliacao inicial

Suspeitar no RN com deterioracédo apds um INTERVALO LIVRE (nasceu bem e piorou
ao iniciar a alimentacdo): recusa alimentar, vOmitos, letargia/coma, hipotonia,
convulsBes, taquipneia (por acidose). Pistas: consanguinidade, Obitos neonatais
inexplicados na familia, odor peculiar da urina. Colher a “amostra critica” durante a crise.

3. Fisiopatologia aplicada

Um defeito enzimatico blogueia uma via metabdlica, acumulando substratos téxicos
elou faltando produtos/energia. Didaticamente: (a) doencas de INTOXICACAO
(acidemias organicas, defeitos do ciclo da ureia com HIPERAMONEMIA,
aminoacidopatias) — deterioracdo aguda apds a alimentacéo; (b) defeitos de ENERGIA
(mitocondriais, oxidacdo de acidos graxos, glicogenoses) — hipoglicemia, hipotonia,
miocardiopatia; (c) doencas de MOLECULAS COMPLEXAS (lisossémicas) — curso
mais crénico. Implicacdo: o catabolismo (jejum, infeccéo) piora a intoxicacao; oferecer
glicose e suspender a proteina sdo medidas-chave.

4. Diagndstico

Exames de triagem na crise

Gasometria + anion gap Acidose metabdlica com anion gap aumentado
(acidemias organicas)
Amonia HIPERAMONEMIA (defeitos do ciclo da ureia;
acidemias) — urgéncia
Glicemia + cetonas + Hipoglicemia (energia); cetose/hiperlactacidemia
lactato
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Exame Achado [ utilidade
Triagem metabdlica Aminoacidos, acidos organicos urinarios, perfil de
ampliada acilcarnitinas (MS/MS)

5. Conduta — manejo agudo

1. 1 — PARAR o catabolismo: suspender a proteina/dieta e oferecer GLICOSE
(infus&o com GIR alto) para anabolismo; corrigir a desidratagéo.

2. 2 — tratar a acidose e, na HIPERAMONEMIA, iniciar medidas para remover
amdnia (quelantes — benzoato/fenilbutirato; arginina) e considerar DIALISE
precoce na amoénia muito elevada.

3. 3 — cofatores empiricos conforme a suspeita (ex.: vitamina B12, biotina, tiamina)
e suporte clinico.

4. 4 — colher a amostra critica e acionar a referéncia em genética/metabolismo;
reintroduzir a dieta conforme o diagnostico.

Fluxograma (resumo)

1. Passo 1 — deterioracao apos intervalo livre — gaso, aménia, glicemia, lactato +
amostra critica.

2. Passo 2 — suspender proteina + glicose (anabolismo); tratar
acidose/hiperamonemia.

3. Passo 3 — hiperamonemia grave - dialise; cofatores; acionar a
genética/metabolismo.

6. Comparacao de protocolos

Os protocolos da SBP, AAP, NICE, AEP, Oxford (Oxford Handbook), Harvard (Cloherty
and Stark's) e do Ministério da Saude do Brasil convergem nos pontos abaixo; as
divergéncias séo pontuais.

» Convergéncias: suspeita no RN com deterioracdo apos intervalo livre; investigar
com amdnia/gaso/triagem; manejo agudo (parar catabolismo, glicose, remover
toxinas); dialise na hiperamonemia grave.

» Divergéncias (pontuais): os esquemas de quelantes/cofatores e os limiares de
dialise variam por protocolo/centro.

7. Critérios de internacao

» UTlIreferéncia: toda suspeita de descompensacao metabdlica — UTI neonatal e
centro com triagem/genética e dialise.

8. Complicacdes

» Lesao neurolégica permanente (sobretudo pela hiperamonemia), convulsées,
coma e 0Obito; sequelas se o tratamento for tardio.
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9. Erros comuns

* nao pensar em EIM no RN que “adoece” sem causa; ndo dosar a amonia; manter
a proteina na descompensacao; ndo colher a amostra critica; atrasar a dialise na
hiperamonemia grave.

10. Consideracgoes finais — pontos-chave (ENAMED)

» Suspeitar de EIM no RN com deterioracdo APOS intervalo livre (piora ao
alimentar).

» Investigar com gasometria/anion gap, AMONIA, glicemia e lactato + amostra
critica.

» Manejo agudo: PARAR o catabolismo (suspender proteina + glicose), tratar
acidose e hiperamonemia.

» Hiperamonemia grave - dialise precoce; acionar genética/metabolismo.

Pontos-chave para residéncia e ENAMED

» QUADRO CLASSICO: RN que NASCE BEM e DETERIORA ap6s um INTERVALO
LIVRE, ao iniciar a alimentacao (recusa, vomitos, letargia, hipotonia, convulsdes,
taquipneia por acidose).

» TRIADE de exames na crise: GASOMETRIA com ANION GAP + AMONIA +
GLICEMIA/lactato. A HIPERAMONEMIA é emergéncia (neurotoxica).

» Grupos: INTOXICACAO (acidemias organicas, ciclo da ureia, aminoacidopatias) x
ENERGIA (mitocondrial, oxidacdo de acidos graxos) x MOLECULAS COMPLEXAS
(lisossdbmicas).

» MANEJO AGUDO: PARAR o catabolismo — suspender PROTEINA + oferecer
GLICOSE (anabolismo); corrigir acidose; remover amonia (quelantes/arginina) e
DIALISE se muito elevada.

» Sempre colher a AMOSTRA CRITICA na crise e acionar a referéncia em
genética/metabolismo.

» Pistas: consanguinidade, 6bitos neonatais inexplicados na familia, ODOR peculiar
da urina.
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Casos clinicos (estilo ENAMED)

Caso 1

RN a termo que nasceu bem e, no 3° dia (apds o inicio da alimentacao), evolui com
recusa alimentar, vémitos, letargia progressiva e taquipneia. Gasometria com acidose
metabdlica e anion gap aumentado; amdnia elevada.

Questao 1. Qual a principal suspeita?
(A) Sepse apenas
(B) Erro inato do metabolismo (descompensacéo)
(C) Refluxo
(D) Colica
(E) Constipacédo

Questao 2. Qual exame é mandatério e indica emergéncia?
(A) Amdnia (hiperamonemia)
(B) Apenas hemograma
(C) Radiografia de térax
(D) EEG isolado
(E) Urocultura

Questao 3. Qual a medida inicial do manejo agudo?
(A) Aumentar a proteina da dieta
(B) Suspender a proteina e oferecer glicose (parar o catabolismo)
(C) Jejum total sem glicose
(D) Iniciar ferro
(E) Apenas observacédo

Caso 2
O mesmo RN mantém aménia muito elevada apesar das medidas iniciais.

Questdo 4. Qual conduta esta indicada na hiperamonemia grave/refrataria?
(A) Apenas observacao
(B) Dialise (remoc¢éo de amonia) e quelantes
(C) Suspender a glicose
(D) Reintroduzir proteina
(E) Corticoide

Questao 5. Qual achado da histéria reforca a suspeita de EIM?
(A) Consanguinidade e 6bitos neonatais inexplicados na familia
(B) Parto ceséarea
(C) Mée primigesta
(D) Uso de acido félico
(E) Aleitamento materno
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Questdo 6. Qual o melhor momento para colher a amostra critica?
(A) Apos a alta
(B) Durante a crise/descompensacgao
(C) Somente em jejum prolongado
(D) Apo6s 1 més
(E) N&o é necessaria

Gabarito comentado

Questdo 1 — Resposta: B Deterioragdo apo6s intervalo livre com acidose e
hiperamonemia sugere EIM.

Questdo 2 — Resposta: A A amdnia € mandatéria; a hiperamonemia é emergéncia
neurotoxica.

Questdo 3 — Resposta: B Parar o catabolismo: suspender a proteina e oferecer
glicose.

Questao 4 — Resposta: B Hiperamonemia grave/refrataria: didlise e quelantes.

Questao 5 — Resposta: A Consanguinidade e 6bitos neonatais inexplicados reforcam a
suspeita de EIM.

Questao 6 — Resposta: B A amostra critica deve ser colhida durante a crise.

Ultima revisdo de contetido: junho/2026. Confirme as diretrizes vigentes e as doses antes de publicar.
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