ASSOCIAGAO DOS FAMILIARES, AMIGOS
E PORTADORES DE DOENGAS GRAVES

HIPERAMONEMIA POR
DEFICIENCIA DE NAGS
OU ACIDEMIAS ORGANICAS:

Hiperamonemias sd@o doengas onde acontece um aumento anormal de
aménia no sangue, em quantidades toxicas para o cérebro. A aménia é
produzida normalmente no corpo, como subproduto do uso das proteinas.
Porém, por ser toxica, o organismo humano a transforma em uréia, através
de uma sequencia de reagées quimicas, e elimina na urina. Doen¢as
hereditarias que afetam essas reacées, impedem a transformacdo da
amoénia em uréia, a qual se acumula no sangue e causa problemas no
cérebro. Doengas graves do figado, ndo hereditdrias, também podem causar
aumento da aménia.

O aumento repentino da aménia no sangue (hiperamonemia aguda) é
uma emergéncia médica que requer tratamento imediato para baixar a
aménia no sangue, a fim de evitar danos graves ao cérebro. Os sintomas
incluem letargia (“moleza excessiva”), irritabilidade e coma, geralmente
levando a paciente a um atendimento de urgéncia. O exame de sangue
revela os niveis altos de aménia no sangue, e o tratamento para baixa-los é
iniciado o mais rapido possivel.



Quando os niveis de aménia permanecem acima do normal a longo
prazo (hiperamoniemia crénica), sem causar sintomas agudos, como o
coma, 0s pacientes também apresentam sintomas devidos ao sistema
nervoso, como: dores de cabeca, tonteiras, confusdo mental,
comportamento agressivo e vémitos. O exame de sangue revela também
niveis altos de aménia.

Uma vez constatado que o paciente tem hiperamoniemia e
controlados os niveis de amodnia, deve-se verificar a causa. Existem vdrias
doengas hereditdrias, todas raras, que afetam a transformag¢do da aménia
em uréia, e exames de sangue e urina devem ser realizados para descobrir
qual é a doenga especifica: pode ser deficiéncia de NAGS (a mais rara de
todas), enzimas do ciclo da uréia ou acidemias orgdnicas, que séo problemas
diferentes, de causas diferentes. O objetivo do diagndstico € estabelecer o
tratamento adequado para cada doenca, a fim de manter os niveis de
amdnia no sangue dentro de limites tolerdveis, para evitar as complicagdes.

Se a causa for deficiéncia de NAGS ou Acidemia Orgdnica (problemas
causados pela deficiéncia de certas enzimas), a prevengdo do aumento da
amdnia pode ser feito através do tratamento com dcido carglimico. SGo
comprimidos de 200mg de dcido carglumico soluveis em dgua, tomados
antes das refeicées, em doses mais altas quando a aménia estd alta, e em
doses menores para manutengdo do tratamento. O dcido carglumico é uma
substdncia parecida com outra que estd deficiente (NAGS), e estimula que
algumas reagdes quimicas acontecam, facilitando a transformagédo da
amonia em uréia e assim prevenindo as complicagdes da doenga.
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