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RACIONAL DO TRATAMENTO DIETETICO

Substrato Produto
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RACIONAL DO TRATAMENTO DIETETICO

Substrato Produto

Enzima

\...‘...‘.’

SBTEM

Sociedade Brasileira
Triagem Neonatal
s do Metabolismo




Historico
Tratamento dietético

Primeiro paciente a ser tratado: Sheila Jones, 2 anos, em 1931

The patient’s behaviour on a

phenylalanine-low diet:-

\'Iu-ih Jones: the first child with PKU to be treated
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PKU - um modelo de sucesso
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Erros inatos do metabolismo (EIM) que necessitam
tratamento dietético com formula

Fenilcetondria

Tirosinemia

Homocistindria

Doenca da urina do xarope do bordo (leucinose)

Acidemia propionica

Acidemia metilmaldnica

Acidemia glutarica

Acidemia isovalérica

Doencas do ciclo da ureia SBTE?M
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Pilares para o sucesso do tratamento
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Substitutos proteicos (formulas) para erros
Inatos do metabolismo

v’ Isentas (ou em muito baixa
concentracao) do aminoacido que
acumula. Enriquecida com vitaminas,
minerais e outros aminoacidos
essenciais

v 0 fornecimento de uma dose adequada
de substituto proteico é essencial para
promover o crescimento normal,
prevenir a deficiéncia proteica e
controlar da doencga.
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Dose

10%
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Low protein, but use
in moderation

Foods used to provide daily
phenylatanine requirement

Low protein staple foods

Fruit and vegetables
containing phenylalanine
up to 75mg/100g.

5 servings/day

Protein substitutes,
3 to 4 servings/day
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Tipos de formula a base de aminoacidos livres existentes

Substituto proteico infantil (em po) A formula infantil em pé sem fenilalanina tem composicao nutricional semelhante a férmula normal para
bebés sem PKU.

Substituto proteico infantil (liquidos) A férmula infantil liquida sem fenilalanina tem composig&o nutricional semelhante a féormula normal para
bebés sem PKU.

Substituto proteico de desmame em p6 |Aminoacidos de desmame em po6 (espessados) sem fenilalanina. A consisténcia semissélida pode ser
ajustada para se adequar a idade de desenvolvimento do bebé/crianca mais velha.

Substituto proteico semissolidos de Substitutos proteicos semissoélidos prontos para usar (aminoacidos misturados com puré de frutas) para
desmame bebés/criancas mais velhas.

Substituto proteico em po Suplementos de aminoacidos em pé (com ou sem adicdo de vitaminas, minerais, acidos graxos de
cadeia longa, carboidratos e gorduras), reconstituidos com agua e transformados em consisténcia
semissolida (para colher) ou bebida. Eles sdo adequados para faixas etarias variaveis e estao
disponiveis em diferentes sabore

Substituto proteico liquido Substitutos liquidos de proteinas prontos para usar (geralmente com adicao de vitaminas, minerais,
acidos graxos de cadeia longa, carboidratos e gorduras). Eles sdo adequados para faixas etarias
variaveis e estao disponiveis em diferentes sabores.

Comprimidos e capsulas de substituto [Comprimidos ou cdpsulas contendo aminoacidos sem fenilalanina tvitaminas e minerais. Normalmente,
de proteina sd0 necessarios um grande nimero de capsulas ou comprimidos para atender as necessidades
completas de substitutos proteicos, mas eles podem ser usados em combinagdo com outros substitutos
proteicos para compensar as necessidades e ajudar na variedade.

Barras substitutas de proteinas Barrinhas de aminoacidos sem fenilalanina. Eles geralmente sdo administrados em combina¢do com
outros substitutos de proteinas para suprir as necessidades e ajudar na variedade. Alguns podem nédo
conter vitaminas e minerais adicionados.

TRADITIONAL PHE-FREE AMINO ACID FORMULAS

, FREE | FREEAA iy
@ I l o ) Poloni et al. Nutrients 2021 Jul 27;13(8):2566.
\ y, MacDonald et al. Orphanet Journal of Rare Diseases (2020) 15:171




Formula em p6 a base de aminoacidos
livres

Mistura de aminoacidos

Caracteristicas: 15/ g
. Baixa palatabilidade e )
- Alta osmolaridade m
- Desbalango de macronutrientes P

- Digestao e absorgao # de proteina P Tl

. Fig. 1. Mean change from baseline in total plasma amino acids after feeding
whole protein (cottage cheese, —) or an eguivalent amount of a free amino
I n aC a acid mixture with identical amino acid composttion () in fasting healthy

volurteers (n 10). Adapted from Gropper & Acosta'™,

Nutr Res Rev. 2019 Jun;32(1):70-78;
Eur J Pediatr. 1996 Jul;155 Suppl 1:S115-20.



Recomendacoes da diretriz europela

"A adesao as formulas (substitutos proteicos) € um problema e
é importante que haja oferta apropriada em relacéo a idade,
composicao nutricional e tipos de apresentacao”

Orphanet J Rare Dis. 2020; 15: 171.
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Comida ou remédio?
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ORIGINAL ARTICLE

Food or medicine? A European regulatory perspective on
nutritional therapy products to treat inborn errors of
metabolism

N. N. Stolwijk'*® | A.M.Bosch®*** | N.Bouwhuis'® | J.Hiberle” |
C.van Karnebeek® | F.J.van Spronsen’ | M. Langeveld® | C.E.M. Hollak*®

Pacientes com EIM sao criticamente dependentes da
administracao desses nutrientes, mas sofrem constantemente
com guestdes relacionadas a qualidade do produto e
problemas de acesso (incluindo custo), uma vez que nao sao
consideradas terapias equivalentes a medicamentos.
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Produto

medicinal

i" .............................................................................................. "'l

] [ Product quality ] [ Food-grade® ] [ Food-grade® ] [ Pharma-grade* ] .

i

Composition/ | Compositional Some permitted forms " Some maximum levels and | ( In compliance with E
manufacturing | _"e9urements ) and maximum levels ) _must be “suitable for patient” __Pphamacopoeiaand GMP | |
T " Manufacturing ( ] i ] [ !

] under GMP el Not required Mandatory |

)l

-——————

------------------------------------------------------------------------------------------------

[ Availability ]

| overal stringE:u:-,r of regulations | | Low ] | Medium ] | High ] ]

FIGURE 1 Relevant implications of regulatory frameworks for food supplements, FSMPs and medicinal products. *Food-grade and
pharma-grade are non-legislative terms used to describe products manufactured in compliance with the respective food or medication
regulatory frameworks. **Despite marketing authorization holder responsibility, availability issues can still occur.
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Dieta para EIM é por toda a vida!
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