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Resumo

Introdugdo: A hemodiafiltragdo venovenosa continua é uma técnica de depuragdo exdgena que pode ser utilizada no trata-
mento de doengas metabdlicas. O objetivo deste estudo consistiu em avaliar a efetividade e complicagdes da técnica no trata-
mento de descompensagdes metabdlicas em doentes com erros inatos do metabolismo.

Métodos: Revisdo dos casos de utilizagdo da hemodiafiltragdo nestes doentes, numa unidade de cuidados intensivos pediatri-
cos ao longo de 10 anos.

Resultados: Foram realizadas 18 sessGes de hemodiafiltragdo venovenosa continua em 15 doentes (10 com leucinose, cinco com
hiperamoniemia); 11 sessGes em recém-nascidos. A técnica foi iniciada pela descompensagdo metabdlica grave com alteragdes neu-
roldgicas, em 10/18 casos, nas primeiras seis horas de internamento. A mediana da duragdo da técnica foi de 18 horas, verificando-
-se uma redug3o significativa dos valores de leucina (1940 umol/L para 400 umol/L) e de amodnia (1433 umol/L para 255 umol/L)
(p £0,01). Em trés casos, a hemodiafiltragdo foi interrompida na sequéncia de complicagdes hemorragicas graves. Dos trés tipos de
acesso vascular utilizados (jugular, femoral e umbilical), o jugular foi o que permitiu maior duragado dos filtros (p = 0,002). Em média
o internamento durou 4,9 dias; os doentes necessitaram de ventilagdo invasiva em 13 episodios. A sobrevivéncia foi de 66,7%.
Discussao: Relata-se o sucesso da hemodiafiltragdo venovenosa continua no tratamento das descompensagdes metabdlicas
agudas. A técnica foi muito efetiva na redugdo dos metabolitos tdxicos, mas a complexidade destes doentes e a possibilidade
de complicagOes fatais demonstra a necessidade de selegdo criteriosa dos doentes e experiéncia na sua execugdo. O acesso
jugular parece ser o ideal para realizar esta técnica.

Palavras-chave: Cetoaciduria de Cadeia Ramificada/tratamento; Crianga; Erros Inatos do Metabolismo/tratamento;
Hemodiafiltragdo; Hiperamonemia/tratamento; Recém-Nascido

Abstract

Introduction: Continuous venovenous haemodiafiltra-
tion is an extracorporeal blood purification technique
that can be used in the treatment of metabolic diseases.
The aim of this study was to evaluate its effectiveness
and complications in the treatment of metabolic decom-
pensation in patients with inborn errors of metabolism.
Methods: Cases in which heaemodiafiltration was used in a
paediatric intensive care unit over 10 years were reviewed.
Results: We performed 18 sessions of continuous veno-
venous haemodiafiltration in 15 patients (10 with maple
syrup urine disease, five with hyperammonaemia); 11
of the sessions were in newborns. The technique was
initiated because of severe metabolic decompensation
with neurological signs in 10/18 cases, within the first six
hours of hospitalization. The median technique duration
was 18 hours. There was a significant reduction in levels
of leucine (1940 umol/l to 400 pmol/l) and ammonia
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values (1433 pmol/l to 255 pumol/l) (p £ 0.01). In three
cases, haemodiafiltration was suspended because of
serious bleeding complications. Three types of vascular
access (jugular, femoral and umbilical) were used. Jugu-
lar access resulted in longer filter life (p = 0.002). The mean
length of hospital stay was 4.9 days; patients required inva-
sive ventilation in 13 episodes. The survival rate was 66.7%.
Discussion: The success of continuous venovenous hae-
modiafiltration in the treatment of acute metabolic de-
compensation is reported. The technique was very effec-
tive in reducing toxic metabolites, but the complexity of
these patients and the possibility of fatal complications
demonstrates the need for careful patient selection and
experience in implementation. Jugular access appears to
be best for this technique.

Keywords: Child; Haemodiafiltration; Hyperammonaemia/
therapy; Inborn Errors of Metabolism/therapy; Infant,
Newborn; Maple Syrup Urine Disease/therapy
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Introducao

A maioria dos erros inatos do metabolismo (EIM) ou dis-
turbios metabdlicos hereditdrios ocorre por mutagdes
de um Unico gene que codifica proteinas especificas,
podendo resultar na alteragdo da estrutura primaria da
proteina ou da quantidade de proteina sintetizada, com
consequente auséncia ou compromisso da sua fungdo.!
Nas doengas de tipo intoxicagdo regista-se uma acu-
mulacdo de metabolitos téxicos a montante do defeito
enzimatico, que pode determinar lesdes irreversiveis,
sobretudo a nivel do sistema nervoso central.?

Nos doentes com concentragdes muito elevadas destes
metabolitos, a utilizagdo de técnicas que permitam a
sua rapida redugao pode prevenir a instalagao de lesdes
neuroldgicas permanentes e a mortalidade.?

Tanto a exsanguineo-transfusdo como a didlise peri-
toneal, a hemodialise intermitente e as técnicas con-
tinuas de substituicdo renal podem reduzir os niveis
plasmaticos destes solutos de baixo peso molecular
(por exemplo, leucina, amédnia). No entanto, nos dois
primeiros métodos as taxas de depuragdo sao baixas e
muitas vezes sdo ultrapassadas pela rapida producdo
de metabolitos no doente catabdlico.? Nas técnicas
intermitentes, o alto fluxo do soluto e a perda de fluidos
podem conduzir a complicagdes frequentes e por isso
sao, geralmente, pior toleradas. Nas técnicas continuas
de substituicdo renal o sangue circula lenta e continua-
mente por um circuito extracorporal através de um filtro
com membranas de elevado coeficiente de filtragdo que
permite, mediante um mecanismo de convec¢do (hemo-
filtragdo) e/ou difusdo (hemodidlise), taxas elevadas de
eliminagdo de solutos. O liquido e os solutos eliminados
sdo repostos por uma solugdo com composicdo seme-
Ihante a do plasma para manter a homeostasia. A adi¢do
de um fluxo contracorrente de solucdo dialisante, na
camara externa do dialisador, permite a combinac&o das
duas técnicas (hemodiafiltragdo) levando a um aumento
da depuragdo de solutos de baixo peso molecular. Estas
técnicas necessitam de um acesso vascular central que
permita um fluxo sanguineo adequado e anticoagulagdo
(geralmente heparina ou citrato).>* Inicialmente, usou-
-se um acesso arteriovenoso (fluxo de sangue impulsio-
nado pelo gradiente entre a pressdo arterial média e a
pressdo venosa). A partir da década de 1980, foi desen-
volvida uma alternativa as técnicas arteriovenosas, a
hemodiafiltragdo venovenosa continua (HDFVVC), que
gera fluxos de sangue mais elevados e mais constantes,
sem risco de trombose ou hemorragia arteriais.*

Esta técnica tem sido utilizada em casos de doenga
renal aguda, sépsis e intoxicagbes e, mais recente-
mente, no tratamento da descompensa¢do aguda nos

EIM, em adultos e em grupos etarios pediatricos.>®
Existem alguns riscos acrescidos em recém-nascidos
(RN), nomeadamente a possibilidade de repercussido
hemodinamica e hipotermia pela quantidade de sangue
no circuito extracorporal. No entanto, tem sido cada vez
mais utilizada neste grupo etario.> O acesso venoso de
duplo limen é dificultado pelo menor calibre dos vasos
e a anticoagula¢do pode também conduzir a complica-
¢Oes graves. A aplicagdo desta técnica em RN é ainda
mais restrita do que nas restantes idades pediatricas.>®
Neste trabalho relata-se a efetividade e os riscos da
utilizagdo da HDFVVC no tratamento agudo de recém-
-nascidos e criangas com doengas metabdlicas descom-
pensadas.

Métodos

Estudo observacional, longitudinal e retrospetivo, reali-
zado através da colheita de dados dos processos clinicos
dos doentes com EIM internados numa unidade de
cuidados intensivos pediatricos (UCIP) e submetidos a
HDFVVC, ao longo de 10 anos (2006-2015). As variaveis
analisadas foram a idade, género, doenga metabdlica de
base, data e idade de admissdo, proveniéncia, duragdo
do internamento, indicagdo para iniciar HDFVVC, neces-
sidade de ventilagdo mecanica, tempo decorrido desde
a admissdo ao inicio da técnica, valor do metabolito no
inicio e no final da HDFVVC, duragdo e razdo de descon-
tinuacdo da técnica, efetividade da técnica, nimero e
duragdo dos filtros utilizados, calibre do cateter central
utilizado, local do acesso vascular, tipo de anticoagula-
¢do utilizada, evolugdo clinica e complicagGes (clinicas e
da técnica).

Como técnica de depuragdo exdgena foi utilizado
um aparelho com capacidade para realizar HDFVVC
(Prismaflex® System, Baxter) (Fig. 1).

Para a recolha dos dados consultou-se o processo clinico
informatizado de cada doente e o REUNIR-CIP (recolha
uniformizada e nacional de informagdo relevante em
cuidados intensivos pediatricos). As informagdes foram
registadas numa base de dados utilizando o programa
informatico Microsoft Office Excel 2010®, no qual se
realizou o estudo descritivo. O tratamento estatistico
foi efetuado com programa SPSS 22.0®, comparando-se
dados quantitativos através do teste de Kruskal-Wallis e
do teste de Wilcoxon signed-rank para amostras empa-
relhadas. Apenas foram incluidos na analise estatistica
0s casos em que os valores iniciais e finais estavam
disponiveis. Foi considerado um nivel de significancia
de 0,05.
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Figura 1. Aparelho de hemodiafiltragdo venovenosa continua
(Prismaflex® System, Baxter), conectado a um recém-nascido.

Resultados

Populagao estudada

No periodo considerado, 15 doentes com EIM (10 com
leucinose e cinco com hiperamoniemia — um com aci-
duria argininosuccinica, um com citopatia mitocondrial,
um com aciduria metilmaldnica, um com citrulinemia,
um sem diagndstico conhecido) foram submetidos a
HDFVVC, dois dos quais necessitaram de mais de uma
sessdo, o que perfez um total de 18 sessdes realizadas.
Dez doentes eram do sexo feminino e onze eram recém-
-nascidos (Tabela 1).

A maioria foi transferida para a UCIP a partir de outros
servigos / unidades do préprio hospital (10/18; 55,6%),
sendo os restantes provenientes de outros hospitais.
Um dos RN foi trazido pela familia apds notificagdo por
rastreio neonatal compativel com leucinose. A mediana
da duragdo do internamento foi de dois dias com um
intervalo interquartil (IQR) de 2,25-6,5 dias. Treze doen-
tes tiveram necessidade de suporte ventilatorio.

Sessoes de HDFVVC

A indicagdo para HDFVVC foi baseada na clinica de
descompensacdo metabdlica grave com alteragdes neu-
rolégicas. Nem sempre estavam disponiveis os valores
laboratoriais no momento desta decisao.

Entre a admissdo dos doentes na UCIP e o inicio da téc-
nica, decorreu uma mediana de 4,5 horas (IQR 3-22,5
horas). Em 10 sessdes o procedimento foi iniciado nas
primeiras seis horas. Houve um caso em que a HDFVVC
foi iniciada no hospital de origem e posteriormente con-
tinuada na UCIP. A mediana da duragdo do tratamento
foi de 18 horas (IQR 10,5-29 horas).
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Relativamente a efetividade, verificou-se uma reducdo
dos valores laboratoriais dos metabolitos em cada ses-
sdo, estatisticamente significativa tanto para a leucina
(p = 0,001) (Fig. 2) como para a amdnia (p = 0,01) (Fig.
3). A mediana do valor de amodnia antes e depois da téc-
nica foi, respetivamente, 1433 umol/L (IQR 1140-2446
umol/L) e 255 pmol/L (IQR 127-389 umol/L). Nos doen-
tes com leucinose a mediana inicial do valor de leucina
foi de 1940 umol/L (IQR 1360-3625 pumol/L) e final de
400 pumol/L (IQR 223-784 umol/L). A Tabela 1 objetiva
a melhoria significativa em todos os casos com valores
documentados (15/18; 83,3%), incluindo em quatro dos
seis Obitos ocorridos. Em 12 das 18 sessGes suspendeu-
-se a HDFVVC por se observar melhoria clinica do
doente, sete das quais em menos de 24 horas e o caso
com maior duragdo foi de 38 horas. Nas restantes seis
sessGes, apesar da remogao efetiva dos metabolitos, os
doentes faleceram.

Em 16/18 internamentos ocorreram complicagdes, cli-
nicas e/ou técnicas (Tabela 1). As complicagdes clinicas
mais frequentes foram desequilibrios iénicos (hipocal-
cemia e/ou hipocaliemia), hemorragia e coagulagdo
intravascular disseminada (CID), instabilidade hemo-
dindmica, edema cerebral, hipertensdo intracraniana,
hiperglicemia e hipotermia. As complica¢cdes técnicas
consistiram em coagulagdo de filtro, aumento de pres-
s30 no acesso vascular de baixo calibre (femoral) e exte-
riorizagdo do cateter a nivel umbilical.

Dos 18 internamentos em UCIP com doenga metabdlica
e com indicacdo para realizar HDFVVC, seis culminaram
na morte do doente, o que representa uma mortalidade
de 33%. Destes, quatro eram RN e apresentavam hipera-
moniemia. Os outros dois obitos corresponderam a um
lactente de 6 meses e uma crianc¢a de 9 anos, ambos com
leucinose. Em trés doentes a morte deveu-se a compli-
cagdes hemorragicas relacionadas com a técnica e com a
doenca de base (citrulinemia e aciddria metilmaldnica);
nos outros trés deveu-se a evolugdo da doenga com
edema cerebral e hipertensdo intracraniana refrataria.
N&o houve ébitos nos dois ultimos anos do estudo. A taxa
de sobrevivéncia ao internamento foi de 66,7% (12/18).
Todos os doentes mantém seguimento regular em con-
sulta e, até a data, ndo se identificaram défices neurold-
gicos de novo apds a realizagdo de HDFVVC.

Especificacdes técnicas

O numero de filtros utilizados foi varidvel, com um
minimo de um filtro em 11 sessGes e um maximo de
cinco numa Unica sessdo, perfazendo um total de 30
filtros nas 18 sessGes. A média da duragdo do filtro foi
de 16,8 + 12,9 horas.
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Figura 2. Valores de leucina no inicio e no final da sessdo de hemo-
diafiltragdo venovenosa continua (n = 11).
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Figura 3. Valores de amdnia no inicio (n = 5) e no final (n = 4) da
sessdo de hemodiafiltragdo venovenosa continua.
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Figura 4. Duragdo dos filtros segundo o local de acesso vascular
utilizado (n = 30; 11 a nivel jugular, 12 a nivel femoral e sete a
nivel umbilical).

O acesso vascular mais utilizado foi a veia jugular
interna, com colocagdo percutdnea ecoguiada, em 10
sessdes (10/18; 55,6%). Os acessos femoral e umbilical
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foram utilizados em seis e duas sessGes, respetiva-
mente. Em nenhuma das sessdes houve necessidade
de mudar ou rever o local de acesso vascular. Tendo
em conta o numero de filtros utilizados (11, 12 e sete
a nivel jugular, femoral e umbilical, respetivamente), a
mediana da duracdo para cada acesso foi: jugular 19
horas, femoral 4,75 horas, umbilical 4 horas (p = 0,002)
(Fig. 4). O acesso vascular a nivel jugular permitiu maior
duragdo do filtro e menos interrupgdes da técnica. O
cateter mais utilizado foi um cateter de duplo limen de
calibre 6,5 Fr (10/18; 55,6%).

O anticoagulante mais usado foi a heparina (12/18;
66,7%); em trés destas sessGes ocorreram complicagoes
hemorragicas graves. O citrato foi utilizado em seis
doentes, em 2014 e 2015, associando-se a desequili-
brios idnicos sem repercussao clinica. Ndo houve com-
plicagdes hemorragicas nestes doentes.

Discussao

Os mecanismos fisiopatoldgicos das descompensagdes
metabdlicas e das lesdes neuroldgicas ndo sdo total-
mente conhecidos.’® Foi demonstrado que a rapida
acumulagdo cerebral de leucina desloca outros ami-
nodcidos essenciais, conduzindo a deple¢do de neuro-
transmissores e a interrupgdo do crescimento e desen-
volvimento normal do cérebro.'® Os valores normais de
leucina sérica variam entre 80 e 200 umol/L.” Valores
de leucina superiores a 1000 umol/L de forma siste-
matica relacionam-se com desenvolvimento intelectual
negativo. A depuragdo exdgena torna-se primordial na
presenca de clinica neuroldgica grave, deterioragdo cli-
nica, valores de leucina superiores a 1500 pmol/L e/ou
faléncia do tratamento nutricional.'*

A hiperamoniemia, definida como um valor de amadnia
superior 150 umol/L no periodo neonatal e superior
a 80 umol/L nos restantes grupos etdrios pediatricos,
interfere definitiva e invariavelmente em inumeras fun-
¢Oes a nivel do sistema nervoso central, como no meta-
bolismo energético e no funcionamento mitocondrial,
na funcdo dos astrdcitos e nos sistemas de alguns neu-
rotransmissores. Valores de amdnia superiores a 300
umol/L causam encefalopatia aguda e coma, pelo que a
sua reduc¢do é uma emergéncia médica.*?

Pelo exposto se constata a preméncia da redugdo tdo
rdpida quanto possivel dos metabolitos neurotdxicos
(nomeadamente amonia e leucina) nas descompensacgoes
dos EIM, de forma a prevenir lesGes cerebrais irreversiveis.
Os avancgos de conhecimento e terapéuticas nos EIM
tém sido muito significativos nos ultimos anos. As técni-
cas de depuracgdo exdgena, nao constituindo alternativas
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curativas, influenciam significativamente a morbilidade
e mortalidade destes doentes.!? O desenvolvimento
de novos métodos de tratamento tem evidenciado
cada vez mais a importancia do diagndstico precoce,
nomeadamente através do rastreio neonatal alargado,
permitindo antecipar intervenc¢des terapéuticas que
instituidas atempadamente sdo mais eficazes.?

A sele¢do da modalidade de substituicao renal nor-
malmente reflete a experiéncia e a disponibilidade
da unidade e deve ter em conta os prés e contras de
cada técnica, aplicados a cada doente. A didlise perito-
neal apresenta algumas vantagens como facilidade de
execucdo, alteragées hemodindmicas minimas e segu-
ran¢a em individuos com tendéncia para complicagdes
hemorrdgicas por ndo necessitar de anticoagulante.
No entanto, a drenagem é lenta, pouco precisa e de
baixa eficacia, e pode conduzir a complicagdes graves
como compromisso respiratorio e peritonite.'®* Por outro
lado, a HDFVVC tem sido utilizada como tratamento de
substituicdo renal em variadas situagdes que cursam
com doenga renal aguda, apresentando vantagens em
relagdo as técnicas de dialise convencional, como rapida
depuragdo de eletrdlitos e solutos, rapido controlo do
equilibrio acido-base, balango controlado de liquidos
(permitindo a administracdo de fluidos), maior tole-
rancia em doentes instaveis e facilidade de utilizagdo
em cuidados intensivos.®!*!* Para alguns autores esta
parece ser a técnica ideal para a depuragdo aguda de
metabolitos téxicos no tratamento das crises metabd-
licas associadas a EIM, evitando lesdes irreversiveis do
sistema nervoso central.”** Alguns estudos publicados
tém reportado a hemofiltragdo venovenosa continua
como Uutil neste tipo de patologia, embora a maioria
inclua amostras pequenas ou se reportem a casos clini-
cos isolados.? >9157

De acordo com a pesquisa bibliografica efetuada, a série
de 15 doentes e 18 sessGes descrita neste estudo é a
maior série publicada até ao momento sobre a efeti-
vidade da HDFVVC no tratamento da descompensagao
metabdlica dos EIM. Observou-se uma reducdo rapida e
significativa dos metabolitos potencialmente neurotoxi-
cos. A melhoria clinica foi decisiva para a suspensdo da
técnica precedendo, algumas vezes, a decisdo baseada
na resolucdo laboratorial, uma vez que a analise s6 é
realizada em horario normal de trabalho. Durante a rea-
lizagdo da técnica assistiu-se a resolugdo das convulsdes
e reversdo progressiva do coma. Mesmo em doentes
com niveis laboratoriais metabdlicos ainda elevados foi
decidido ndo retomar a HDFVVC com base na evolugdao
clinica favoravel.

Como qualquer técnica extracorporal, a HDFVVC com-
porta um risco importante de infecdo e de hemorragia.

Nos 15 doentes em causa ndo se verificou qualquer
infecdo inerente ao procedimento invasivo, tal como
descrito por outros autores.'” No estudo destes autores,
com apenas dois doentes, a hemorragia ocorreu ape-
nas no local de cateterizacdo e foi facilmente contro-
lada com compressdo. No presente estudo, ocorreram
algumas complicacbes hemorragicas e hemodinamicas
graves em trés doentes que acabaram por falecer, como
também reportado noutros trabalhos.?

A taxa de mortalidade de 33% é elevada e em metade
dos casos sera devida a gravidade prévia da doenga, com
marcadores bioquimicos de descompensacdo metabo-
lica iniciais muito elevados e/ou maior potencial para
CID determinado pela patologia de base. De referir que
dos cinco recém-nascidos com hiperamoniemia, quatro
faleceram. Todos eles tinham alteragbes neuroldgicas
graves na admissdo, como convulsdes ou coma.

Alguns doentes foram transferidos para a UCIP numa fase
avancada da descompensacéo, atrasando-se assim o ini-
cio da técnica. Salienta-se que, mesmo com este atraso
e apods a admissdo na UCIP, os doentes foram rapida-
mente submetidos a depuragao exdgena e que a taxa de
sobrevivéncia global ao internamento foi elevada tendo
em conta o mau prognostico destas situagdes (66,7%),
semelhante ao reportado por outros autores,® que refe-
rem uma taxa de sobrevivéncia ao internamento numa
UCIP de 64%. Verificou-se que nos ultimos dois anos,
nas seis sessoes realizadas em seis doentes, ndo ocor-
reram complicagGes major nem dbitos. Um reconheci-
mento e referenciagdo mais precoces destes doentes e
uma maior experiéncia da equipa podem explicar estes
resultados favoraveis em 2014 e 2015. Foi também nes-
tes anos que se utilizou o citrato como anticoagulante
do circuito, que parece ser uma forma mais segura de
anticoagulagdo e é proposta por alguns autores como
primeira linha nas técnicas de substituicdo renal.’® E
importante salientar a principal diferenca entre estes
dois métodos de anticoagulagdo. No caso da heparina
o doente fica anticoagulado durante todo o tempo em
que decorre a técnica (anticoagulagdo sistémica). Com o
citrato, o sangue é anticoagulado apenas no circuito da
HDFVVC pela infusdo direta de citrato (anticoagulagdo
local); simultaneamente é infundido calcio no doente
de modo a neutralizar o efeito do citrato, mantendo o
doente com coagulagdo normal. A escolha de anticoa-
gulante deve ainda ter em conta a doenca subjacente. O
uso de heparina tem riscos acrescidos quando ja existe
predisposicdo subjacente para hemorragia. O citrato,
metabolizado no figado, representa um risco para doen-
tes com fungdo hepatica deficiente, podendo conduzir
a hipocalcemia.’® No presente estudo houve casos de
hemorragia e hipocalcemia, sendo que os primeiros
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foram mais graves. Uma vez que as doengas metabdlicas
podem cursar com insuficiéncia hepatica e coagulopa-
tia, é necessdrio um cuidado extremo na abordagem
destes doentes.

O acesso vascular a nivel jugular foi o mais utilizado e
mostrou ser o mais eficaz para a realizacdo da técnica,
ao permitir maior duragdo do filtro e do circuito e um
consequente menor nimero de interrupgdes da técnica.
Embora a diferenga significativa entre tipos de acesso
deva ser interpretada com cuidado, pelo reduzido tama-
nho da amostra, a experiéncia dos autores com este
acesso tem sido extremamente favoravel.

Os doentes sobreviveram sem desenvolver défices neu-
rolégicos de novo. Alguns apresentavam atraso do
desenvolvimento psicomotor prévio a este interna-
mento e no seguimento feito em ambulatério desde
o internamento ndo parece haver agravamento. Nos
restantes doentes, cujas sessdes de HDFVVC foram
realizadas no periodo neonatal, o tempo de seguimento
é ainda curto. No entanto, com um periodo de segui-
mento minimo de seis meses o seu desenvolvimento
psicomotor era adequado a idade.

O diagndstico precoce e o tratamento atempado e rigo-
roso na fase aguda dos EIM sdo condi¢cGes essenciais a
obtengdo de um desenvolvimento intelectual normal.?°
E mandatdrio incluir estas doencas na lista de diagnds-
ticos diferenciais em simultdneo com outras doengas
mais frequentes. Este raciocinio, sendo importante em
qualquer idade, é crucial no RN, devendo ser colhidas e
enviadas amostras de sangue e urina para laboratdrio
especializado com a maior brevidade possivel, solici-
tando urgéncia nos resultados. A terapéutica da fase
aguda deve ser iniciada de imediato apds as colhei-
tas, com o duplo objetivo de eliminar os metabolitos
toxicos e evitar ou reverter o catabolismo. Os doentes
devem ser referenciados o mais precocemente possivel
para um centro de referéncia em doencas hereditarias
do metabolismo e com experiéncia técnico-cientifica
comprovada na realizagdo de HDFVVC. Este contacto
deve ser feito sempre que exista um elevado indice de
suspeicdo de erro inato do metabolismo, mesmo na
auséncia de confirmacdo laboratorial, uma vez que o
inicio precoce da técnica é fundamental para melhorar
0 progndstico.

As limitagGes deste estudo incluem a utilizagdo de dados
observacionais e retrospetivos, a dimensao da amostra
e a auséncia de niveis intermédios de metabolitos em
todos os doentes para poder avaliar a efetividade da
técnica ao longo da sua duragéo.

Em conclusdo, este estudo demonstra que a HDFVVC
constitui um método efetivo para o tratamento de RN e
criangas com descompensagao metabdlica associada a
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EIM. Esta técnica ndo é isenta de riscos e pode conduzir
a complicagdes potencialmente fatais. A sua realizacao
por profissionais de saude experientes no seu uso e
aplicacdo permite aumentar a seguranca.

A intencdo dos autores ao reportar a experiéncia posi-
tiva de um centro especializado em HDFVVC, é alertar
para a importancia da referenciacdo precoce destes
doentes para um centro que tenha simultaneamente
experiéncia em doengas metabdlicas e capacidade de
aplicagdo desta técnica.

s )
O QUE ESTE ESTUDO TRAZ DE NOVO

¢ A hemodiafiltragdo venovenosa continua é uma técnica efetiva na
depuragdo de metabolitos téxicos em contexto de descompensagdo
metabdlica grave associada a erros inatos do metabolismo.

e Esta técnica pode ser utilizada em todos os grupos etdrios
pediatricos, incluindo recém-nascidos.

e O acesso jugular parece ser o ideal na realizagdo da
\_hemodiafiltracdo venovenosa continua. )
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