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Histórico

Tratamento dietético

Primeiro paciente a ser tratado: Sheila Jones, 2 anos, em 1951



PKU – um modelo de sucesso



Erros inatos do metabolismo (EIM) que necessitam 
tratamento dietético com fórmula

• Fenilcetonúria

• Tirosinemia

• Homocistinúria

• Doença da urina do xarope do bordo (leucinose)

• Acidemia propiônica

• Acidemia metilmalônica

• Acidemia glutárica

• Acidemia isovalérica

• Doenças do ciclo da ureia



Pilares para o sucesso do tratamento



Substitutos proteicos (fórmulas) para erros 

inatos do metabolismo

 Isentas (ou em muito baixa 
concentração) do aminoácido que 
acumula. Enriquecida com vitaminas, 
minerais e outros aminoácidos 
essenciais

 O fornecimento de uma dose adequada 
de substituto proteico é essencial para 
promover o crescimento normal, 
prevenir a deficiência proteica e 
controlar da doença. 

Protocolo Clínico e Diretrizes Terapêuticas da Fenilcetonúria . Brasília : Ministério da Saúde, 2020. 



Dose

• A quantidade da fórmula 
necessária dependerá da 
tolerância de cada paciente à 
proteína da dieta.

• Pacientes com a forma 
clássica de PKU toleram, por 
exemplo, apenas 5-6 g de 
proteína ao dia.



Orphanet J Rare Dis, 2020 Jun 30;15(1):171.



Tipos de fórmula à base de aminoácidos livres existentes

Poloni et al. Nutrients 2021 Jul 27;13(8):2566.
MacDonald et al. Orphanet Journal of Rare Diseases (2020) 15:171 

Substituto proteico infantil (em pó) A fórmula infantil em pó sem fenilalanina tem composição nutricional semelhante à fórmula normal para 

bebês sem PKU.

Substituto proteico infantil  (líquidos) A fórmula infantil líquida sem fenilalanina tem composição nutricional semelhante à fórmula normal para 

bebês sem PKU.

Substituto proteico de desmame em pó Aminoácidos de desmame em pó (espessados) sem fenilalanina. A consistência semissólida pode ser 

ajustada para se adequar à idade de desenvolvimento do bebê/criança mais velha.

Substituto proteico semissólidos de 

desmame

Substitutos proteicos semissólidos prontos para usar (aminoácidos misturados com purê de frutas) para 

bebês/crianças mais velhas.

Substituto proteico em pó Suplementos de aminoácidos em pó (com ou sem adição de vitaminas, minerais, ácidos graxos de 

cadeia longa, carboidratos e gorduras), reconstituídos com água e transformados em consistência 

semissólida (para colher) ou bebida. Eles são adequados para faixas etárias variáveis ​​e estão 

disponíveis em diferentes sabores.

Substituto proteico  líquido Substitutos líquidos de proteínas prontos para usar (geralmente com adição de vitaminas, minerais, 

ácidos graxos de cadeia longa, carboidratos e gorduras). Eles são adequados para faixas etárias 

variáveis ​​e estão disponíveis em diferentes sabores.

Comprimidos e cápsulas de substituto 

de proteína

Comprimidos ou cápsulas contendo aminoácidos sem fenilalanina ±vitaminas e minerais. Normalmente, 

são necessários um grande número de cápsulas ou comprimidos para atender às necessidades 

completas de substitutos proteicos, mas eles podem ser usados ​​em combinação com outros substitutos 

proteicos para compensar as necessidades e ajudar na variedade.

Barras substitutas de proteínas Barrinhas de aminoácidos sem fenilalanina. Eles geralmente são administrados em combinação com 

outros substitutos de proteínas para suprir as necessidades e ajudar na variedade. Alguns podem não 

conter vitaminas e minerais adicionados.



Fórmula em pó à base de aminoácidos 

livres

Características:

• Baixa palatabilidade

• Alta osmolaridade

• Desbalanço de macronutrientes

• Digestão e absorção ≠ de proteína 

intacta

Proteína intacta

Mistura de aminoácidos

Nutr Res Rev. 2019 Jun;32(1):70-78; 

Eur J Pediatr. 1996 Jul;155 Suppl 1:S115-20.



Recomendações da diretriz europeia

”A adesão às fórmulas (substitutos proteicos) é um problema e 

é importante que haja oferta apropriada em relação à idade, 

composição nutricional e tipos de apresentação”

Orphanet J Rare Dis. 2020; 15: 171.



Comida ou remédio?

Pacientes com EIM são criticamente dependentes da 

administração desses nutrientes, mas sofrem constantemente 

com questões relacionadas à qualidade do produto e 

problemas de acesso (incluindo custo), uma vez que não são 

consideradas terapias equivalentes a medicamentos.



Suplemento 
alimentar

Alimento para 
fins especiais

Produto 
medicinal



Dieta para EIM é por toda a vida!


