Tratamento

O diagnéstico precoce da deficiéncia de biotinidase
é possivel pela realizacdo do exame de triagem
neonatal, conhecido como teste do pezinho.

O tratamento da deficiéncia de biotinidase consiste
na ingestdo oral da vitamina biotina, por toda a
vida e exames periddicos para identificar possiveis
sequelas na visao e na audigao.

No Componente Especializado da Assisténcia
Farmacéutica (CEAF) é disponibilizado o
medicamento Biotina 2,5 mg para o tratamento.
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Introducao

A deficiéncia de biotinidase é uma doenca
genética rara caracterizada pela deficiéncia
da enzima biotinidase, que metaboliza a
vitamina biotina.

Geralmente a condicdo se manifesta nos
primeiros meses de vida. Se ndo tratada, a
deficiéncia de biotinidase pode levar a danos
sérios e irreversiveis ao cérebro e aos olhos,
por exemplo.

A biotinidase é uma enzima responsavel por
reciclar a biotina presente nos alimentos, essas
enzimas sao importantes para o metabolismo
de carboidratos, lipidios e proteinas.

Nos individuos com deficiéncia na atividade da
enzima biotinidase, ha falta de biotina livre, o
gue resulta em acumulo de substancias tdxicas
em diferentes 6rgaos, levando aos sintomas da
doenga.

Causas

A deficiéncia de biotinidase é causada por
alteracdes genéticas (mutacdes) nas duas
cOpias do gene BTD, responsavel por produzir a
enzima biotinidase. Assim, é uma doenc¢a
genética com Padrdao de heranc¢a autossdOmica
recessiva.

Alguns individuos podem  apresentar
alteracdes genéticas diferentes em cada uma
das copias do geneBTD, apresentando
heterozigose composta.

ou seja, individuos que possuem apenas uma
copia do geneBTD alterada, raramente
manifestam algum sintoma, mas podem
transmitir a mutacao para os filhos.

Sintomas

Deficiéncia parcial de biotinidase:

E a forma mais branda da doenca e ocorre
guando a atividade da biotinidase é reduzida a
uma quantidade entre 10% e 30% do normal.
Individuos que nao recebem tratamento e tém
a deficiéncia parcial da enzima podem
apresentar qualquer um dos sintomas
presentes na forma grave da doenca, porém as
manifestac¢des costumam ser brandas e
aparecem em momentos de estresse do
organismo, como durante infec¢des.

Deficiéncia profunda de biotinidase:

Ocorre quando a atividade da biotinidase é
reduzida paramenos de 10%do normal
(considerando o limite inferior de referéncia
para individuos ndo portadores de deficiéncia
de biotinidase). E a forma mais grave da doenca
e pode causar sintomas como:

Principais sintomas da Deficiéncia de biotinidase*
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