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Resumo:

Os erros inatos do metabolismo sao patologias determinadas geneticamente que denotam por um defeito
enzimatico especifico que acarreta o bloqueio de uma determinada via metabdlica. Nesse sentido a biotina que se
configura como uma vitamina do complexo B, cuja acdo fisioldgica esta atrelada a biotinidase, uma glicoproteina
monomeérica que desempenha o papel de degradar suas moléculas, acarretando assim na formacdo de um composto
denominado biotina livre, essencial ao adequado metabolismo dos carboidratos, lipidios e proteinas a nivel intestinal.
Com base nessa prerrogativa questionar-se: Quais as manifestacdes clinicas pertinentes a deficiéncia de biotinidase?
Quais os aspectos terapéuticos relacionados a essa desordem genética? Almejou-se caracterizar os aspectos clinicos
relacionados a deficiéncia de biotinidase, ademais elucidar acerca da conduta terapéutica pertinente. Trata-se de um
estudo bibliogréfico, efetuado através de livro-texto e levantamento de artigos cientificos na base de dados
eletrénicos: BIREME e SCIELO. Para tal utilizou-se os descritores, a saber: Biotina; Erros inatos do metabolismo;
Neuropatia éptica. Foram incluidos os artigos dos Ultimos cinco anos, tendo como critérios de exclusdo: idioma
estrangeiro e incompatibilidade com o tema em foco. A técnica utilizada foi a andlise da bibliografia encontrada, que
compreende a leitura, selecao, fichamento e arquivo dos tépicos de interesse para a pesquisa em pauta, em que se
empregou no estudo um total de trinta manuscritos. O quadro clinico revela-se com o surgimento de acidose
metabdlico-respiratéria associada a hipotonia, rash cutaneo, ataxia, conjuntivite, infeccdes crénicas, perda da audicdo,
hiperventilacdo e apnéia. Diante disso ao processo diagndstico classifica-se o grau de deficiéncia enzimatica como
parcial ou total, em que cuja intervencao terapéutica ao primeiro refere-se a administracao de biotina sintética 2,5 -5
mg semana por via oral. Por outro lado frente a deficiéncia absoluta, administra-se por via oral 10- 20 mg diarias de
biotina mediante a identificacdo do quadro clinico e bioquimico, com manutencédo da terapia por todo o decorrer da
vida. Contudo o que instigou os estudantes a realizacdo do estudo partiu da inexisténcia de disciplinas relacionadas as
ciéncias genéticas na grade curricular de enfermagem da IES a que pertencem, mas a auséncia de encontros
cientificos pertinentes a esfera da Enfermagem que primem a discussao da temética.



