PERFIL EPIDEMIOLOGICO DE PACIENTES COM ERROS INATOS DO
METABOLISMO EM SEGUIMENTO AMBULATORIAL COM CUIDADOS
PALIATIVOS

SPOLADOR Gustavo Marquezani, KAWAHIRA Rachel Honjo, POLASTRINI Rita Tiziana
Verardo, ZOBOLI Ivete, BARBOSA Silvia Maria de Macedo

Introducéo: Os erros inatos do metabolismo (EIM) constituem de um grupo de condi¢cbes
geneticamente determinadas, cuja fisiopatologia reside no comprometimento de enzimas
especificas ou vias bioquimicas, podendo ser categorizados em 3 grupos fisiopatolégicos:
disturbios do metabolismo intermediério (grupo 1), distlrbios do metabolismo de energia (grupo
2) e disturbios do metabolismo de moléculas complexas (grupo 3). Por tratarem-se de condicées
clinicas complexas, os EIM sé&o elegiveis a seguimento paralelo a terapia modificadora do curso
de doenca, se existente, com equipe de cuidados paliativos para avaliacdo e o alivio dos
sofrimentos fisico, psicologico e social através de equipe multidisciplinar. Objetivo: O objetivo
desse trabalho foi identificar os principais erros inatos de metabolismo em seguimento
ambulatorial com cuidados paliativos pediatricos. Métodos: Foram avaliados 35 pacientes com
diagndstico clinico e molecular de erro inato do metabolismo em seguimento ambulatorial com a
equipe de cuidados paliativos pediatricos entre os anos de 2011 a 2021 e ratificados os grupos
fisiopatol6gicos mais frequentemente atendidos. Resultados: Cerca de 5% dos pacientes
acompanhados no ambulatério de cuidados paliativos pediatricos possuiam diagnostico de EIM.
Dentre os pacientes acompanhados, 26% correspondiam ao grupo 1, 8% ao grupo 2 e 66% ao
grupo 3. Concluséo: H& escassa literatura abordando a inter-relacdo entre erros inatos do
metabolismo e cuidados paliativos, o que acaba refletindo na reducdo do numero de
encaminhamentos ou até mesmo na procrastinacdo dos mesmos tendo em vista o julgamento
de terminalidade erroneamente assumido.
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