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Homacistinuria:

» Manifestacdes Clinicas
|NTRODUGAO Osteoporose

A homocistiniria € uma doenga metabdlica
hereditaria rara, geralmente decorrente da * Atraso Cagnitivo
deficiéncia da enzima cistationina beta-
sintetase (CBS), levando ao acumulo de
homocisteina e metionina no organismo B wotorrisco pora

P . formacio de tromh
(Ministério da Saude, 2019). rmao de trombos
Fonte: As autoras, 2025.

DESCRICAO DOS CASOS

CASO 1: CASO 2:
Paciente masculino, 29 anos Paciente feminino, 8 anos
= @ Baixa visao desde os 10 anos ¢« Pais consanguineos
« ¥y Crescimento acelerado dos membros e @ Atraso no desenvolvimento
* ./ Fraturas espontaneas na adolescéncia s ©w Alta miopia + luxacdo do cristalino

e @ Dificuldade de aprendizagem « % Ciu rgia ocular aos 7 anos

R de a piridoxi . o L L.
* & Responde a piridoxina ¢ 4 Crise epiléptica + AVC isquémico prévio
* ~ Homocisteina: 177 pmol/L
e+ Desmielinizagao
* & Excesso de proteina animal
* ® N3o responsiva a piridoxina
e M. Osteoporose

s - . Intervengao nutricional:
. Intervengdo nutricional |~

» X Exclusdo total de proteina animal + . Dieta hipoproteica
* L 1g/kg de proteina vegetal s ' 40g da formula HCys Med B
* 4 60g/dia de maltodextrina * (O 3x/dia conforme equipe interdisciplinar

9 Extra: Soropositivo desde 2021 (icone HIV com carga viral zerada)

DISCUSSAO E COMENTARIOS FINAIS:

O contraste entre o paciente responsivo a piridoxina, que apresentou melhora apds
ajuste dietético, e a paciente ndo responsiva, com multiplas complicagdes neuroldgicas
e oftalmoldgicas, evidencia a heterogeneidade clinica da homocistinuria e a
necessidade de protocolos terapéuticos especificos para cada perfil, associada ao
diagnostico precoce e ao seguimento multiprofissional, € essencial para melhora da
qualidade de vida e prevengao de complicagdes.
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