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RESUMO

A deficiéncia da Ornitina Carbamoiltransferase (OTC) € uma doenca genética,
rara e grave do ciclo da ureia, que compromete a excrecdo de amonia,
provocando toxicidade ao organismo. O objetivo desse artigo € revelar
implicacdes da deficiéncia de OTC e as condutas terapéuticas instituidas no caso
estudado. Trata-se de relato de caso de uma criangca em fase escolar, com nove
anos de idade, sexo masculino, diagnosticada com deficiéncia de OTC na forma
leve, assistida em um centro de educacdo especial de Teresina, Piaui. As
informacBes foram coletadas em entrevista com responsavel pelo escolar;
pesquisa em prontuario; revisdo da literatura. A crianga possui retardo mental
com comprometimento psicomotor, sendo acompanhada por equipe de saude
multiprofissional. A crianga apresenta baixa estatura para a idade. Ao analisar o
consumo alimentar, foi possivel identificar inadequacdes na ingestao energética,
de proteinas e micronutrientes. O tratamento farmacoldgico inclui Cloridrato De
Metilfenidato e Fenobarbital, suplementacbes com L-carnitina, arginina e
triglicerideos-cadeia média. Exames bioquimicos atuais comprovaram colesterol
total elevado e hemoglobina reduzida. O estado de saude desse paciente requer
continuidade do tratamento medicamentoso, complementado pelas outras
terapias ja instituidas, a fim de evitar intercorréncias inerentes a patologia. O
prognostico dessa deficiéncia depende diretamente de rapidez diagnéstica e
terapéutica.

PALAVRAS-CHAVE: Relatos de Casos. Ornitina Carbamoiltransferase.
Distarbios Congénitos do Ciclo da Ureia. Hiperamonemia.

ABSTRACT

The Ornithine Carbamoyltransferase Deficiency (OCD) is a rare and serious
genetic disease of the urea cycle, which compromises the excretion of ammonia,
causing toxicity to the body. The aim of this article is to reveal the implications of
OCD deficiency and the instituted therapies in the studied case. This is a case
report of a male, nine years old, school phase child, diagnosed with OCD
deficiency in mild form, assisted in a center for special education in Teresina,
Piaui. The information was collected in an interview with the person in charge of
the child; medical records; literature review. The child has mental retardation with
psychomotor impairment, being accompanied by multiprofessional health team.
The child presents short stature for the age. When analyzing food consumption,
it was possible to identify inadequacies in energy, protein and micronutrients
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intake. Pharmacological treatment includes Methylphenidate Hydrochloride and
Phenobarbital, supplements with L-carnitine, arginine and medium chain
triglycerides. Current biochemical tests showed elevated total cholesterol and
reduced hemoglobin. The health condition of this patient requires continuity of
drug treatment, complemented by other therapies already instituted, in order to
avoid complications inherent to the pathology. The prognosis of this deficiency
depends directly on the diagnostic and therapeutic speed.

KEYWORDS: Case Reports. Ornithine Carbamoyltransferase. Urea Cycle
Disorders Inborn. Hyperammonemia.

INTRODUCAO

O ciclo da ureia € uma via metabdlica que elimina o excesso endégeno e
exdgeno de nitrogénio produzido pelo corpo. Tal ciclo é formado por seis
enzimas distintas, sendo que trés sdo encontrados na matriz mitocondrial
sintase: N-Acetilglutamato (NAGS), Sintetase Carbamoilfosfatase (CPS),
Ornitina Carbamoiltransferase (OTC) e as outras trés localizam-se no citosol:
Sintetase Argininosuccinato (ASS), Liase Argininosuccinato (ASL), Arginase.
Observa-se frequentemente que a deficiéncia de OTC € o mais comum disturbio
do ciclo da uréia (NASSOGNE et al., 2005).

Na deficiéncia da Ornitina Carbamoiltransferase, ou Ornitina
Transcarbamilase (OTC), a funcdo prejudicada do ciclo da ureia resulta no
acumulo de niveis téxicos de amdnia no sangue e cérebro, sendo os individuos
mais gravemente afetados no inicio da vida (SMITH et al., 2013). A
hiperamonemia ocorre quando o valor de aménia plasmatica € maior que 150
mmol/L, e maior que 80 mmol/L no periodo neonatal. Os pacientes apresentam
dificuldades alimentares, vomitos, letargia, irritabilidade, taquipnéia, crises
convulsivas, e alteragcdes no comportamento (SCHWARTZ; SOUZA; GIUGLIANI,
2008).

Além do controle da hiperamonemia como principal objetivo do
tratamento, a maioria dos pacientes com essa doenca, especialmente as
criancas gravemente afetadas, faz-se necesséario uma dieta com restricao de
proteinas na dieta. J& os pacientes nos quais o0s sintomas ndo sao controlados
por essa restricdo de proteica, estes costumam receber fenilbutirato de sdodio,
usado no tratamento medicamentoso dessa doenca (SMITH et al., 2013).

Diante das complicacbes que podem decorrer da patologia, a
identificacdo precoce desta doenca é de extrema importancia, pois o prognéstico
esta diretamente relacionado com a rapidez do diagndstico e do tratamento.
Entretanto o erréneo diagnostico pode retardar a instituicdo terapéutica
adequada (ULHOA; BARRETT, 1999).

Tendo em vista a complexidade do manejo de pacientes com doencas do
ciclo da ureia, esse trabalho tem por objetivo relatar de caso de uma crianca
portadora da deficiéncia da OTC, através da analise de dados antropométricos,
bioquimicos, clinicos, e nutricionais expondo as principais intercorréncias
decorrentes desta patologia e propondo orientacdes gerais para melhoria do
estado de saude deste paciente.
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RELATO DE CASO

O estudo foi realizado em um centro de referéncia em educagéo especial,
em Teresina, Piaui, Brasil, no més de maio de 2016. Trata-se de um relato de
caso de uma crianca portadora da doenca da deficiéncia da enzima Ornitina
Carbamoiltransferase.

As informagbBes pertinentes ao estudo foram obtidas através do
preenchimento de um formulario de coleta de dados durante uma entrevista com
0 responsavel pela crianga; ainda anamnese, exame fisico, avaliacdo
antropomeétrica do individuo e analise de exames bioquimicos. Também foram
disponibilizadas as informac¢des contidas na caderneta de saude da crianga, bem
como a permissao para a utilizacdo dos dados foi obtida através do Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido assinado pelo responsavel pelo escolar,
como previsto na Resolucéo 466/2012 do Conselho Nacional de Saude.

Paciente de iniciais T. M. W. B, sexo masculino, nove anos, escolar
diagnosticado com Disturbio Congénito do Ciclo da Ureia (deficiéncia da enzima
OTC) ap6s 1 ano e meio de seu nascimento. Atualmente encontra-se com
matricula ativa no segundo ano do ensino fundamental.

Durante a gestacdo da crianca, a mae fez acompanhamento pré-natal,
sendo no total 6 consultas, que € o minimo preconizado pelo Ministério da
Saude. O parto foi normal, e o recém-nascido obteve peso ao nascer de 34009,
comprimento de 51cm e perimetro cefalico de 33,5cm. O valor para Apgar foi 10,
e o0 Teste do Pezinho apresentou resultado normal.

O paciente foi amamentado exclusivamente até os 6 meses, entretanto
frequentemente vomitava apds as mamadas durante os primeiros meses. Iniciou
a alimentacdo complementar ap6s os 6 meses, com a introducdo de frutas
raspadas, sopas de frango ou carne bovina, arroz e verduras. Aos 2 anos iniciou
a alimentacdo normal da familia.

A crianca foi internada a primeira vez em Teresina quando tinha 6 meses
de idade por apresentar vomitos e perda de consciéncia. Nesta primeira
internacao foi diagnosticada erroneamente com meningite. Apos receber alta foi
prescrito medicamentos especificos para esta patologia.

Em menos de 1 més, o individuo apresentou novamente vomitos, crises
convulsivas, chegando a ficar em coma, ficando internado por 2 meses e meio.
Ao estabilizar o quadro, a crianca retornou para casa com remeédios controlados
para a queixa dos sintomas, associados a uma dieta hipoproteica.

Apo6s 1 ano e meio foi diagnosticado a deficiéncia de OTC em Porto
Alegre, por um geneticista, apos ter sido liberada dieta normal com proteinas de
origem animal, fazendo com que a crianca apresentasse 0s sintomas
novamente, e confirmasse assim o diagndstico de deficiéncia da OTC.

E importante destacar que um falecido tio da mée da crianca apresentou erro
inato do metabolismo, entretanto ndo se sabe identificar o tipo.

O diagnéstico atual consiste em deficiéncia da enzima OTC, condi¢ao que
exige tratamento multiprofissional por tratar-se de uma patologia complexa. O
paciente faz acompanhamento com fonoaudidlogo, psicologo, psicopedagogo, e
participa de musicoterapia e educacdo fisica semanalmente; entretanto, a
crianga encontra-se sem acompanhamento nutricional.

Atualmente, o caso é acompanhado por neurologista, que além de
prescrever medicamentos especificos para o caso, orientou a eliminacéo
completa da proteina de origem animal da dieta.
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O individuo faz uso dos seguintes medicamentos: Cloridrato de
Metilfenidato (Ritalina®), Fenobarbital (Gardenal®), L-carnitina 2 a 3 vezes/dia
(15mL), Arginina 2 a 3 vezes/dia (2mL), e Benzoato de sédio 2 a 3 vezes/dia
(7,5mL).

Através da analise da ingestdo habitual da crianca, por meio de
Recordario Alimentar de 24 horas e analise pelo software Dietwin, foi possivel
verificar uma dieta hipocalorica, hipoproteica, e pobre em micronutrientes, tais
como: zinco, calcio, selénio, e vitamina D; e excesso em vitamina A, ferro e cobre
(Tabelas 1 e 2). Constatou-se que a alimentacgéo é pouco variada, com proteinas
de baixo valor biolégico, pois a crianca ndo ingere leite e derivados e outros
produtos de origem animal. Ainda, ha o consumo de produtos industrializados
com substancias artificiais.

Tabela 1- Andlise do conteddo energético e dos macronutrientes da dieta
habitual da crianca portadora da deficiéncia de OTC. Teresina — PI, 2016.

Carboidratos  Lipidios Proteina Fibras Total
Gramas 198,1 44,7 27,0 28,0 297,8
Energia (Kcal) 792,4 402,7 107,9 - 1303,0
% Consumo 61 31 8 - 100
%Adequacao 58,7 62,6 72 - 60,7

Fonte: o autor.

Tabela 2- Analise do conteido de micronutrientes da dieta habitual da crianca
portadora da deficiéncia de OTC. Teresina — PI, 2016.

Vit. A Ca Zn Fe Cu Se Vit.D

(RE) (mg) (mg) (mg)  (mg) (mcg) (UI)

Quantidade 1301,3 200,5 4,2 9,6 1,3 29,3 18,0
Recomendacéao 699 1300 8 8 0,7 40 400

% Adequacao 186,16 15,42 53,01 120,21 180,91 73,26 4,5

Vit. A: Vitamina A; Ca: Calcio; Zn: Zinco; Fe: Ferro, Cu: Cobre; Se: Selénio; Vit. D:
Vitamina D.
Fonte: o autor.

Em relagdo ao exame fisico, o individuo apresentava-se normocorado,
afebril, eupnéico, orientado, consciente, ativo, sem sinais de desidratacdo, e em
bom estado geral. Entretanto, foi relatado que a criangca apresenta quadros
frequentes de diarreia e constipacao.

No exame antropométrico a crianca obteve 26,8Kg de peso, 1,23m de
altura e IMC de 17,7Kg/m2. Essas variaveis foram avaliadas através das
classificagOes de percentil para o peso por idade, estatura por idade e IMC por
idade, de acordo com os graficos da Organizacdo Mundial da Saude, como
orienta o Sistema de Vigilancia Alimentar e Nutricional (BRASIL, 2011). Segundo
esses dados antropométricos, pode-se verificar que o paciente apresenta estado
nutricional eutrofico de acordo com o IMC e o0 peso para a idade, no entanto sua
estatura é considerada baixa para a sua idade.

Foram solicitados exames de laboratorio complementares para auxilio no
diagnéstico nutricional. Pdéde-se constatar que a maioria dos resultados dos
exames bioquimicos tiveram valores normais, com excec¢éo do colesterol total e
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hemoglobina, que tiveram valores elevados (158 mg/dL) e reduzidos (12,7 g/dL),
respectivamente.

DISCUSSAO

A deficiéncia da enzima Ornitina Carbamoiltransferase € a mais comum
dos defeitos do ciclo da ureia. E uma patologia associada ao cromossomo X
decorrente de mutacdo genética, e acomete o sexo masculino de forma grave,
com desenvolvimento de encefalopatia aguda e crise metabdlica. O diagndstico
entre 0 sexo masculino geralmente ocorre durante o periodo neonatal ou no
inicio da infancia; j& em mulheres comumente pode ocorrer o diagnéstico tardio
ja na fase adulta (SAMUEL et al., 2013).

A deficiéncia dessa enzima afeta o funcionamento do ciclo da ureia,
elevando-se a amonia no sangue, juntamente com glutamina e alanina e reducao
da citrulina plasmatica (HERRAIZ GASTESI et al.,, 2015). O aumento da
glutamina e da aménia na circulacdo sanguinea tem sido reportados como
biomarcadores no resultado neurocognitivo dessa patologia, sendo que cada
uma dessas substancias afeta o cérebro diferentemente (BATSHAW et al.,
2014). A hiperamonemia € causa frequente de encefalopatia e dano cerebral
irreversivel em individuos portadores da deficiéncia da OTC (MACHADO;
FONSECA; JUKEMURA, 2013).

Essa patologia pode ser diagnosticada através da mensuracdo da
atividade enzimética da Ornitina Carbamoiltransferase no figado e no intestino,
como também pela analise de mutacéo genética (BRASSIER et al., 2015). Seu
prognéstico é fortemente associado ao grau da deficiéncia da enzima, idade,
rapidez no diagnéstico e inicio do tratamento (HERRAIZ GASTESI et al., 2015).
Ndo obstante, a apresentacdo neonatal da doenca esta associada a maior
mortalidade quando comparada a apresentacao tardia da patologia (BRASSIER
et al., 2015).

Os sintomas iniciais predominantes incluem problemas gastricos e
neurologicos, além de sintomas hepéticos em individuos com a patologia mais
avancada (NASSOGNE et al.,, 2005). Ressalta-se que pacientes com esta
enfermidade apresentam maior risco para disfuncéo hepatica (BATSHAW et al.,
2014).

Dessa forma, 0s objetivos principais do tratamento nutricional incluem a
manutencdo dos parametros bioquimicos normais, principalmente a amoénia e a
glutamina (ROCHA et al., 2011). A dieta deve ser hipoproteica, suplementada
com aminoéacidos, repondo também os nutrientes em falta, como vitaminas e
minerais (SCAGLIA, 2010). E necessario supervisionar o aporte calérico, em
vista de evitar o catabolismo, promover anabolismo e diminuir a
descompensacao e sintomas desagradaveis, para evitar a desnutricdo (ROCHA
et al., 2011).

A recomendacao calorica para idade de 1 a 7 anos é 100 a 120 Kcal /Kg
peso/ dia. J& para idade de 7 a 19 é recomendado 80 a 110 Kcal /Kg peso/dia
(ROCHA et al., 2011). O consumo abaixo das recomendacdes de calorias pode
comprometer o estado nutricional bem como o crescimento e desenvolvimento
da crianca, principalmente pela grande demanda caldrica que esta idade requer
para o crescimento (SCAGLIA, 2010).

A recomendacéo de proteinas deve ser baixa para diminuir a formacao de
amoOnia no corpo, e a0 mesmo tempo deve ser suficiente para promover a
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formacdo de tecidos e o funcionamento normal do metabolismo, e evitar o
catabolismo e a desnutricdo proteica (SCHWARTZ; SOUZA; GIUGLIANI, 2008).
Ressalta-se que a mensuracdo da amobnia plasmatica deve ser rotina no
acompanhamento clinico desses pacientes, principalmente os que apresentam
encefalopatia, independentemente da idade (BEN-ARI et al., 2010)

A ingestao de proteinas para criancas de 1 a 7 anos deve ser baixa, de
1,0 a 1,2 g/Kg peso/dia, sendo ainda mais baixa no final da infancia (0,7 a 1,4
g/kg/dia), devendo priorizar o consumo de alimentos com proteina de baixo valor
biolégico. A suplementacdo de mistura de amino&cidos recomendada é de
0,7g/Kg peso/dia (ROCHA et al., 2011).

A mistura de aminoacidos, rica em aminoacidos de cadeia ramificada, é
importante para assegurar uma ingestdo adequada de aminoacidos essenciais
e condicionalmente essenciais (ROCHA et al., 2011), e tem sido amplamente
utiizada em varios paises no intuito de promover o0 crescimento e
desenvolvimento adequado; entretanto, ainda sdo necessarios estudos que
abordem a quantidade recomendada para cada faixa etaria (ADAM et al., 2013).

Os pacientes portadores desta patologia necessitam uma dieta restrita em
proteinas, porém a tolerancia a proteina pode variar e depender de fatores tais
como taxa de crescimento, idade e atividade enzimética residual. A terapia
nutricional deve atingir os requerimentos necessarios ao crescimento e
desenvolvimento normal da crian¢ca (LEONARD; MORRIS, 2002), pois uma dieta
baixa em proteina esta associada a diminuicdo do crescimento linear
(SCHWARTZ; SOUZA; GIUGLIANI, 2008).

A diversificacdo alimentar deve ser estimulada, e ndo se deve retirar
completamente o leite ou férmula adaptada da dieta para poder garantir algum
aporte de proteina de alto valor biolégico, com beneficios em termos de sintese
proteica e de impacto no estado nutricional. Os portadores da doenga também
poderdo beneficiar-se da suplementacéo de citrulina (até 170 mg/Kg peso/dia),
pois na composicado desse aminoacido ndo essencial hA menos um atomo de
nitrogénio (ROCHA et al., 2011)., podendo atuar no ciclo da ureia em prol da
reducdo da hiperamonemia (SCHWARTZ; SOUZA; GIUGLIANI, 2008).

E importante evitar a desidratacéo e a ingestdo excessiva de liquidos. Em
condigbes normais, o aporte hidrico devera corresponder a 1 mL por Kcal
(ROCHA et al., 2011). O monitoramento da ingestao de liquidos na fase aguda
da doenca deve ser mais efetivo, pois o excesso de liquidos juntamente com o
sédio proveniente da terapia medicamentosa com quelantes de amonia pode
contribuir para alteracdes osmolares e consequentemente, edema cerebral
nesses individuos (PELLICER CORBI et al., 2014).

A crianca apresenta deficiéncia de micronutrientes como o calcio, zinco,
selénio e vitamina D, e isso pode ser explicado pelo fato destes serem
encontrados principalmente em fontes animais, como carnes, peixes, leites e
derivados. A deficiéncia desses minerais, bem como da vitamina D, provocam
retardo do crescimento, alteracbes Osseas, atrasos do desenvolvimento, e
alteracdes na imunidade. O célcio e a vitamina D sdo nutrientes de grande
relevancia na aquisicdo e manutencdo da massa 0ssea, e promocdo do
crescimento (WEFFORT; LAMOUNIER, 2010).

A terapia medicamentosa desta patologia consiste basicamente no
controle da hiperamonemia através do uso de benzoato de sodio, fenilbutirato e
L-arginina, porque atuam em mecanismos alternativos na eliminagdo do
nitrogénio proteico (BERGMANN et al., 2014; LEONARD; MORRIS, 2002). A
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arginina ndo é considerada um aminoacido ndo essencial em individuos com
deficiéncia na enzima OTC, pois sua sintese € prejudicada pelo
comprometimento do ciclo da ureia. Desta forma, esses individuos geralmente
necessitam de suplementacdo deste aminoacido para suprir a deficiéncia
(LEONARD; MORRIS, 2002).

A terapia medicamentosa usando o fenilbutirato € efetiva por promover a
reducdo do acumulo de aménia no organismo, entretanto torna-se prejudicial
pela deplecao dos niveis plasmaticos de aminoacidos ramificados (BATSHAW et
al., 2014), acarretando descompensacao metabdlica seguida de hiperamonemia
e hiperglutaminemia, o que prejudica a sintese proteica e manutencdo do
balanco nitrogenado dentro da normalidade (ROCHA et al., 2011; SCHWARTZ;
SOUZA; GIUGLIANI, 2008).

Diante do exposto, pode-se afirmar que o tratamento da deficiéncia da
OTC a longo prazo inclui o tratamento medicamentoso, restricido proteica e
implementacédo de dieta de emergéncia durante as fases agudas da doenga,
principalmente quando ha infec¢cées ou outras complicacdes que provocam o
catabolismo muscular, e ocasionam mobilizacdo de proteinas musculares.
Nesse sentido, o objetivo do tratamento a longo prazo consiste na correcao dos
parametros bioquimicos do paciente, e ainda garantir o aporte nutricional
adequado (LEONARD; MORRIS, 2002).

Em vista & complexidade do caso, é de fundamental importancia o
diagnéstico precoce da patologia, no intuito de viabilizar possiveis terapéuticas
complementares, seja pela suplementacédo de determinadas vitaminas ou por
modificacdes da dieta. Na maioria desses casos, 0 tratamento, se instituido
precocemente, pode reverter o quadro clinico e promover um desenvolvimento
adequado com sequelas minimas ou mesmo ausentes (SCHWARTZ; SOUZA;
GIUGLIANI, 2008).

E possivel que haja uma estreita relacdo entre genética e fatores
ambientais na deficiéncia da OTC que podem afetar o progndstico desses
pacientes, e o conhecimento aprofundados desses fatores é necessario para o
melhor manejo terapéutico (CALDOVIC et al., 2015). Tendo em vista a
complexidade do caso, a terapéutica envolve aspectos nutricionais,
medicamentosos e terapias complementares para melhor evolugéo.

CONCLUSAO

Diante das informacdes expostas, pode-se afirmar que a crianca
apresenta riscos nutricionais, bem como pode ter seu desenvolvimento fisico,
psicomotor e cognitivo prejudicado se néo for tratada da maneira adequada. O
paciente pediatrico apresentou-se eutrofico, porém com déficit de crescimento.

Destaca-se que a garantia dos requerimentos nutricionais pode ser
prejudicada pela complexidade desta enfermidade, entretanto individuos
socialmente vulneraveis, com alimentacdo insuficiente ou inadequada,
beneficiam-se com a fortificacdo de alimentos ou suplementacéo
medicamentosa de vitaminas e minerais.

Com este estudo, constatou-se que o tratamento da deficiéncia da enzima
OTC é uma situacdo complexa e que deve ser abordada por uma equipe
multidisciplinar a fim de evitar intercorréncias inerentes a patologia e melhorar o
estado geral de saude do paciente.

Rev. UNINGA, Maringa, v. 56, n. 4, p. 56-64, out./dez. 2019 62



Revista UNINGA ISSN 2318-0579

REFERENCIAS

ADAM, S. et al. Dietary management of urea cycle disorders: European practice.
Molecular Genetics and Metabolism, v.110, p.439-445, 2013.

BATSHAW, M.L. et al. A longitudinal study of urea cycle disorders. Molecular
Genetics and Metabolism, v.113, p.127-130, 2014.

BEN-ARI, Z. et al. Adult-onset ornithine transcarbamylase (OTC) deficiency
unmasked by the Atkins’ diet. Journal of Hepatology, v.52, p.292-295, 2010.

BERGMANN, K.R. et al. Late-onset Ornithine Transcarbamylase Deficiency:
treatment and outcome of hyperammonemic crisis. Pediatrics, v.133, p.e1072-
el1076, 2014.

BRASIL. Ministério da Saude. Secretaria de Atencao a Saude. Departamento de
Atencdo Bésica. Orientacdes para a coleta e andlise de dados
antropométricos em servigcos de saude: Norma Técnica do Sistema de
Vigilancia Alimentar e Nutricional — SISVAN. Brasilia: Ministério da Saude;
2011.

BRASSIER, A. et al. Long-term outcomes in Ornithine Transcarbamylase
deficiency: a series of 90 patients. Orphanet Journal of Rare Diseases, v.10,
p.1-14, 2015.

CALDOVIC, L. et al. Genotype—Phenotype Correlations in Ornithine
Transcarbamylase Deficiency: A Mutation Update. J Genet Genomics, v.42,
p.181-94, 2015.

HERRAIZ GASTESI, G. et al. Déficit de ornitina transcarbamilasa. Caso clinico.
Arch Argent Pediatr., v.113, p.e94-e97, 2015.

LEONARD, J.V.; MORRIS, A.A.M. Urea cycle disorders. Semin Neonatol., v.7,
p.27-35, 2002.

MACHADO, M.C.C.; FONSECA, G.M.; JUKEMURA, J. Late-Onset Ornithine
Carbamoyltransferase Deficiency Accompanying Acute Pancreatitis and
Hyperammonemia. Case Reports in Medicine, v. 2013, p.1-3, 2013.

NASSOGNE, M.C. et al. Urea cycle defects: Management and outcome. Journal
Inherit. Metab. Dis, v.28, p.407-14, 2005.

PELLICER CORBI, M. et al. Déficit parcial de ornitin-carbamiltransferasa: a
propésito de um caso. Farm Hosp., v38, p.75-76, 2014.

ROCHA, J.C. et al. Consenso para o tratamento nutricional das Doencas do Ciclo
da Ureia. Acta Pediatr Port., v.40, p.83-93, 2009.

Rev. UNINGA, Maringa, v. 56, n. 4, p. 56-64, out./dez. 2019 63



Revista UNINGA ISSN 2318-0579

SAMUEL, N. et al. Coagulopathy Unmasking Hepatic Failure in a Child with
Ornithine Transcarbamylase Deficiency. Isr Med Assoc J., v.15, p.777-779,
2013.

SCAGLIA, F. New insights in nutritional management and amino acid
supplementation in urea cycle disorders. Molecular Genetics and Metabolism,
v.100, p.S72-S76, 2010.

SCHWARTZ, I.V.; SOUZA, C.F.M.; GIUGLIANI, R. Treatment of inborn errors of
metabolism. Jornal de Pediatria, v.84, p.S8-S19, 2008.

SMITH, W. et al. Ammonia Control in Children Ages 2 Months through 5
Yearswith Urea Cycle Disorders: Comparison of Sodium Phenylbutyrate and
Glycerol Phenylbutyrate. J Pediatr., v.162, p.1228-34, 2013.

ULHOA, C.A.G.. BARRETT, C.T. Deficiéencia de ornitina transcarbamilase:
diagnéstico neonatal. Jornal de Pediatria, v.75, p.131-134, 1999.

WEFFORT, V.R.S.; LAMOUNIER, J.A. Nutricdo em pediatria: daneonatologia
a adolescéncia. Barueri SP: Manole; 2010.

Rev. UNINGA, Maringa, v. 56, n. 4, p. 56-64, out./dez. 2019 64



