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INTRODUCAO:

A Deficiéncia de Biotinidase (DB) € uma
doenga metabdlica hereditéria,
autossbmica recessiva, de expressao
fenotipica variada que pode cursar com
sinais e sintomas graves,
predominantemente neuroldgicos e
dermatolégicos.

OBJETIVO:

Descrever as manifestagcdes clinicas
(dermatolégicas ou neuroldgicas) dos
pacientes com DB a partir de suas
mutacGes, bem como a sua forma de
apresentacdo da doenca (parcial ou
profunda) e se ha correspondéncia entre
as variantes  encontradas nesses
pacientes.

METODOLOGIA:

Trata-se de estudo prospectivo
observacional que baseou-se na analise do
banco de dados dos pacientes inseridos
desde o inicio da Triagem Neonatal para
Deficiéncia de Biotinidase em Minas Gerais
e que sdo acompanhados em ambulatério
de DB no Hospital das Clinicas da
Faculdade de Medicina da UFMG. Na
triagem neonatal utiliza-se o método de
fluorimunoensaio por tempo resolvido, no
qual o valor de referéncia de normalidade é
maior que 60 nmol/min/dL. J& no teste
confirmatério, o método utilizado é o
colorimétrico e as faixas de resultado s&o:
normal (5,2 a 9,3 nmol/min/dL), heterozigoto
(2,2 a 5,1 nmol/min/dL), Deficiéncia de DB
Parcial 0,8 a 2,1 nmol/min/dL) e
Deficiéncia de DB Profunda (<0,8
nmol/min/dL). Durante o acompanhamento
clinico, os pacientes sdo submetidos a
dosagem quantitativa de Biotinidase e
testagem molecular. Foi compilado o
ndmero total de pacientes e analisadas as
manifestac¢des clinicas, bem como variantes
patogénicas identificadas nos individuos
com sintomas dermatol6gicos e
neurolégicos ao longo do acompanhamento.
Foram desconsideradas nessa andlise
pacientes que interromperam o tratamento
por conta propria e agueles com sintomas
auditivos, alteracbes de peso e
comprimento.

RESULTADOS E DISCUSSAO:

O ambulatério especializado acompanha
198 pacientes, sendo que 22(11%)
apresentaram manifestagdes clinicas, sendo
cinco com a forma profunda (entre os nove
com essa forma de apresentagcdo) e o0s
demais com a forma parcial. Dentre o0s
pacientes da forma profunda, trés
apresentaram alteracdes dermatolédgicas
(queda de cabelo e/ou dermatite) e dois com
atraso do desenvolvimento motor. Esses
pacientes apresentam mutagdes: D444H,
A171T, V199M, R122G, R211S, G114V.
Entre 17 pacientes da forma parcial, seis
apresentaram  sintomas  dermatoldgicos
como dermatite e/ou alopecia, e 11
pacientes evoluiram com comprometimento
do desenvolvimento neuroldgico, incluindo
atraso motor e/ou de fala. Esses pacientes
apresentam as mutacdes D444H, D252G,
H458Q, AL171T, Y428Y, A534V, Q456H,
R211L, G114V, V199M, C471C, T23M.

CONCLUSAO:

A DB é uma doenca genética passivel de
tratamento, porém, mesmo em tratamento
adequado, pequena parte dos pacientes
podem evoluir com sintomas neuroldgicos e
dermatoldgicos conforme amostra do estudo.
A forma profunda, por ter funcdo enzimatica
muito reduzida, tende a ter casos mais
graves e com mais sintomas. Ainda, néo foi
possivel estabelecer a relagdo genotipo x
fenétipo na amostra analisada pela
variabilidade de variantes patogénicas em
pacientes com quadro clinico.
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