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O que pensa o especialista...

Erros inatos
do metabolismo -
Uma subespecialidade?

Os avancos cientificos e tecnologicos tém contri-
buido de forma progressiva para uma melhor
compreensao da fisiologia e fisiopatologia do
corpo humano e da célula em particular.
Simultaneamente, o crescimento exponencial
dos conhecimentos, dai resultante, e a limitacao
na capacidade de aquisicado dos conhecimentos
de cada médico tém levado, ao longo dos anos,
a exigéncia na criacao de novas especialidades
e subespecialidades.

A sua formacao resulta, ndo de uma organizagao
estruturada e programada por uma entidade ges-
tora (poder-se-a ler Ordem dos Médicos ou Minis-
tério da Saude), mas sim porque a necessidade
de sistematizar conhecimentos, oferecer cuidados
de qualidade aos utentes e, também, a atraccao
individual tém levado alguns médicos a dedica-
rem-se a esta ou aquela area de acordo com a
patologia que surge no seu quotidiano de clinicos
ou aquela para a qual se sentem naturalmente
vocacionados. O reconhecimento natural da espe-
cialidade resulta da verificacdo da capacidade téc-
nica ou de conhecimentos do médico pelos seus
pares; a sua oficializacao como especialidade ou
subespecialidade, por sua vez, depende da vonta-
de politica ou das influéncias politicas que o mé-
dico em questao tem a habilidade de mover.

As doencas hereditarias do metabolismo eram
consideradas doencgas raras, intrataveis e de prog-
nostico muito reservado e, como tal, sem direito
ao estatuto de especialidade ou subespecialidade.
Contudo, os conhecimentos nesta area tém sofri-
do um acréscimo progressivo a medida que a
bioquimica, a biologia molecular e a genética tém
evoluido e tém permitido um reconhecimento
mais profundo da fisiologia celular e uma explo-
racao crescente do genoma humano. Se actual-
mente a genética clinica é ja reconhecida como
uma especialidade clinica e laboratorial, os erros
inatos do metabolismo merecem a mesma acei-
tacao.

Esse reconhecimento impde-se, nao soé pelo gran-
de numero de patologias abrangidas, como tam-
bém pela complexidade das doencas tratadas e
os meios de diagnostico exigidos. Recordamos
que, ao contrario da maioria das especialidades
universalmente reconhecidas, as doengcas meta-
bolicas afectam qualquer 6rgao e sistema, apre-
sentando-se, portanto, com toda uma pandplia de
sintomas e sinais (do sistema nervoso central,
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digestivo, nefrourolégico, cardiovascular, muscu-
lar, oculares, 6sseas, etc.); a sua terapéutica quan-
do existente é complexa, quer seja enzimatica,
dietética (variando, p. ex. para as diferentes ami-
noacidopatias — fenilcetonuria, leucinose, doencas
do ciclo da ureia, homocistinuria, etc.), de trans-
plantacao ou simplesmente de suporte; os exa-
mes complementares sao de dificil acesso e re-
querem, por vezes, tecnologia sofisticada com
recurso a laboratorios no estrangeiro, sendo im-
perioso usar de ponderacao e bom senso nos
pedidos.

O doente nao chega ao médico com um diagnds-
tico, mas antes, com sintomas ou sinais a partir
dos quais é necessario proceder com uma ldgica
orientada pela urgéncia ou pela frequéncia da sin-
tomatologia e com o conhecimento adquirido
com a experiéncia. Muitas doencas metabdlicas
tém, actualmente, um tratamento eficaz e podem
originar uma situacao aguda, com necessidades
terapéuticas de emergéncia.

A experiéncia resulta num reconhecimento mais
precoce da doenca e numa terapéutica atempada
e adequada, permitindo igualmente uma reducao
dos recursos econdmicos para que se facam es-
colhas acertadas, nao so6 no pedido dos exames
complementares, como também no referente a
terapéutica.

E necessario, igualmente, reconhecer que o doen-
te depende por toda a vida de um tratamento
continuado, no qual os cuidados de que os doen-
tes carecem crescem em complexidade; esta com-
plexidade e o numero crescente de doentes diag-
nosticados e tratados ao longo dos anos tem
motivado, nos grandes centros, alguns médicos a
dedicarem-se exclusivamente a determinadas pa-
tologias ou a grupos de patologias deste ambito:
fenilcetonuria, doencas lisossomiais, glicogeno-
ses, acidémias organicas, etc.

No final do século vinte, com a identificacao de
varias centenas de doencas metabdlicas genetica-
mente determinadas, conduzindo a uma grande
diversidade na expressao clinica, a realidade de
uma subespecialidade impoe-se, com a necessi-
dade de uma diferenciacao na area dos erros ina-
tos do metabolismo. A complexidade decorrente
do diagnéstico e terapéutica das doencas heredi-
tarias do metabolismo torna imperativo, pelo me-
nos nos hospitais de terceira linha, a dedicacao
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em tempo completo de alguns profissionais, isto
é, a sua diferenciacao como especialidade.

A complexidade das situagdes, ja referida, a ne-
cessidade de uma complementaridade de varias
disciplinas no tratamento de muitas patologias e
a sua cronicidade implicam uma equipa de traba-
lho prépria.

A especializacao impoe-se porque a multiplicida-
de de conhecimentos exigidos e sua rapida evo-
lucao tornam impraticavel de outro modo ofere-
cer cuidados de qualidade aos doentes de forma
digna.

Nesta area em franca evolucao torna-se necessario
repensar prioridades lembrando que, se todos tra-
tam tudo de forma indiscriminada, poder-se-ao co-
locar problemas de ética em cuidados de saude.

Mas, se por um lado é imprescindivel garantir ao
doente um tratamento em tempo util por aqueles
que tém maior competéncia cientifica e técnica
para o fazer, € necessario, igualmente, melhorar
a qualidade e os conhecimentos de todos os pro-
fissionais de saude nesta area. Ressaltamos, con-
tudo, a quase inexisténcia de formacao quer pré-
graduada, quer pos-graduada nesta area, apesar
da sua rapida expansao. E necessario motivar os
pediatras ou futuros pediatras (e também outros
médicos) para a importancia de se estar alerta
para a eventualidade de uma doenca metabdlica
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e incentiva-los para dar o apoio médico necessa-
rio a este grupo de doentes.

Numa sociedade em que os utentes sao cada vez
mais exigentes, em que se reivindicam e se co-
bram responsabilidades pelo actos médicos ou
pela sua auséncia, sera licito um pediatra alegar
desconhecer a forma de abordagem de uma hipe-
ramoniemia ou de uma hipoglicemia, sobretudo
se nos lembrarmos que constituem emergéncias
médicas com risco de sequelas graves se nao
tratadas atempadamente de forma correcta?

Infelizmente, o envolvimento das instituicoes € ma-
nifestamente pouco ambicioso e insuficiente, quer
no que se refere a formacao nesta area, quer no
que se relaciona com o seu reconhecimento como
subespecialidade, com necessidade de criacao de
unidades vocacionadas para o seguimento de do-
entes com estas patologias. Recordamos que elas
abrangem néo s6 a idade pediatrica, mas também
os adultos, a medida que as criangas vao crescen-
do e se vao identificando progressivamente situa-
cOes com apresentacado apenas na idade adulta.

Estamos certos que o futuro conduzird a necessi-
dade de reconsiderar prioridades e demonstrara
que muitas das nossas criancas, e também alguns
adultos vélidos na sociedade, beneficiarao de
uma melhor prestacao de cuidados, com o reco-
nhecimento de uma diferenciacao na area dos
erros inatos do metabolismo.



