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Tratamento dietético nas doenças de 

intoxicação proteica 



Tratamento dietético 

• Alimentação 

• Dieta » Tratamento dietético      cálculo da dieta 

 

• Necessidades nutricionais do doente? 

 

• Qual a doença? 

• Qual a situação clínica? 

 

 Que recomendações nutricionais? 

Rocha JC, 2015 



Uso da dieta como terapêutica 

• Pressupostos: 

• Prescrição assente nas necessidades nutricionais do 

doente 

• Dieta tem teor nutricional definido 

• Nenhuma dieta é definitiva! 

• Pediatria: variação das necessidades nutricionais 

• Situação clínica / evolução 

 
O melhor tratamento dietético não se 

prescreve, monitoriza-se! 

Rocha JC, 2015 



Estratégia do tratamento dietético 

 Controlo do substrato! 

• Restrição, exclusão ou suplementação. 

 

 

 Uso prolongado de determinadas dietas: consequências? 

 Importância do balanço energético. 

 Favorecer o crescimento sem fomentar obesidade! 

 Osmolaridade das soluções. 

Desafios! 

Sanjurjo P and Baldellou A. Diagnóstico y 
tratamiento de las enfermedades 

metabólicas hereditárias. 4ª Edicion. (2014) 
Rocha JC, 2015 



Proteína / aminoácidos 

 Como definir as necessidades proteicas? 

 

1. Quais as necessidades energéticas? 

2. Que velocidade de crescimento? 

3. Tolerância? Genótipo? 

4. Qualidade proteica. 

5. Dieta exequível? Proporção de proteína natural? 

Fontes alimentares? 

Sanjurjo P and Baldellou A. Diagnóstico y 
tratamiento de las enfermedades 

metabólicas hereditárias. 4ª Edicion. (2014) 
Rocha JC, 2015 



Proteína / aminoácidos 

 Diminuição do aporte proteico: 

 

1. Elevação da amónia nas doenças do ciclo da ureia 

2. Doenças hereditárias do catabolismo dos aminoácidos 

1. Fenilcetonúria 

2. Leucinose 

3. Tirosinemia 

4. … 

Sanjurjo P and Baldellou A. Diagnóstico y 
tratamiento de las enfermedades 

metabólicas hereditárias. 4ª Edicion. (2014) 
Rocha JC, 2015 



Cuidados na restrição proteica 

1. Necessidades mínimas são satisfeitas? 

2. Razão azoto / energia respeitada? 

3. Quais as fontes proteicas? 

4. Dar preferência a alimentos! 

5. Biodisponibilidade das misturas de aminoácidos. 

Sanjurjo P and Baldellou A. Diagnóstico y 
tratamiento de las enfermedades 

metabólicas hereditárias. 4ª Edicion. (2014) 
Rocha JC, 2015 



MacDonald. J Inherit Metab Dis. 27:363-371, 2004  

MacDonald A. Clinical paediatric dietetics, 2007 

Ingestão proteica total 

Ingestão 
proteica 

total  

Tolerância 

Proteína natural 

Mistura de aminoácidos 

Rocha JC, 2015 



Objectivos da mistura de aminoácidos 

• Melhorar tolerância – controlo metabólico 

 

• Aumentar a retenção de azoto 

 

• Garantir aporte em micronutrientes 

 

• Manter o equilíbrio no transporte através da barreira 

hemato-encefálica (BHE) 

 

MacDonald A. Clinical paediatric dietetics, 2007 Rocha JC, 2015 



Tratamento dietético inicial 

Rocha JC, et al. Acta Pediatr Port, 2007 

1. Leite materno? 

2. Severidade do diagnóstico bioquímico. 

3. Pausa na ingestão de proteína natural.  

4. Início imediato da mistura de aminoácidos? 

5. Fontes de energia! 

Rocha JC, 2015 



Esquema prático – lactentes  

MAA + 
Energia 

+ 

Proteína 
natural 

8 x por dia  
 

OU 
 

6 x / dia 
+  

2 x leite materno (noite) 

MAA + Energia + 
proteína natural 

8 x/ dia 

Rocha JC, et al. Acta Pediatr Port, 2007 Rocha JC, 2015 



Diversificação alimentar 

Rocha JC, 2015 



Rocha JC, 2015 



Feillet F, et al. Pediatrics 2010;126:333-341 

Na PKU, ter apenas em conta a fen? 

Rocha JC, 2015 



Medical Research Council Working Party of Phenylketonuria. Arch Dis Child, 1993 

1º ano de vida          3 g.kg-1.dia-1 

Infância        2 g.kg-1.dia-1 

Adultos          1 g.kg-1.dia-1 

Até aos 2 anos          3 g.kg-1.dia-1 

Após os 2 anos          2 g.kg-1.dia-1 

Prescrição da mistura de aminoácidos na PKU 

Rocha JC, et al. Acta Pediatr Port, 2007 

Walter JH, Lee PJ and Burgard P. Inborn Metabolic Diseases, 2006 

Será necessário? 

Rocha JC, 2015 



Food item Special low protein 
Nutrition facts (g/100g) 

Regular equivalent * 
Nutrition facts (g/100g) 

“Biscuits Sablés” Energy 474 kcal Energy 436 

CHO (sugars) 78.9 (18.7) CHO (sugars) 72 (21.5) 

FAT (saturated) 17.3 (9.0) FAT (saturated) 12.2 (5.9) 

PROT 0.5 PROT 8.4 

Pasta Energy 348 Energy 354 

CHO (sugars) 84.3 CHO (sugars) 70 

FAT (saturated) 0.6 FAT (saturated) 1.8 

PROT 0.3 PROT 12.4 

Cookies cacao 
chips 

Energy 466 Energy 466 

CHO (sugars) 78.8 (17.8) CHO (sugars) 65.4 (24) 

FAT (saturated) 17.7 (7) FAT (saturated) 19.8 (12.4) 

PROT 0.55 PROT 5.7 

Crackers Energy 448 Energy 451 

CHO (sugars) 78 (1.5) CHO (sugars) 61 (1.4) 

FAT (saturated) 15 (7) FAT (saturated) 17.8 (7.6) 

PROT 0.4 PROT 9.8 

Bread  Energy 355 Energy 289 

CHO (sugars) 87.4 (5.1) CHO (sugars) 57.3 (2.1) 

FAT (saturated) 0.42 (0.23) FAT (saturated) 2.2 (0.5) 

PROT 0.31 PROT 8.4 

* INSA. 
Portuguese 

Food 
Composition 

Table. 2006 

Alimentos especiais hipoproteicos 

Rocha JC, 2015 



Recomendações nutricionais na Leucinose 

Frazier DM, et al. Mol Genet Metab, 2014; 112:210-7 Rocha JC, 2015 



Leucinose 

DESCOMPENSAÇÕES METABÓLICAS 

 

Situações de catabolismo (infecções, vacinas, erros alimentares...) 

 

    redução do aporte de leucina 

    suplementos energéticos – cuidado com osmolaridade! 

    hospitalização 

    depuração exógena se: 

 - deterioração neurológica / clínica 

 -  [Leu] < 500 mol/L nas 24h 

  

Rocha JC, 2015 



Leucinose 

Prognóstico 
Leucina: 80-200 mol/L 

Isoleucina: 40-90 mol/L 

Valina: 200-425 mol/L 
Acosta PB. Nutrition Management of Patients with Inherited Metabolic Disorders, 2010 

DESCOMPENSAÇÕES METABÓLICAS 

 

Situações de catabolismo (infecções, vacinas, erros alimentares...) 

 

    redução do aporte de leucina 

    suplementos energéticos – cuidado com osmolaridade! 

    hospitalização 

    depuração exógena se: 

 - deterioração neurológica / clínica 

 -  [Leu] < 500 mol/L nas 24h 

  

Rocha JC, 2015 



Rocha JC, 2015 



Adam S, et al. Mol Genet Metab, 2013; 110:454-9 Rocha JC, 2015 



VALS, 12 anos 

Aminograma? 

AACR – Normal? 

Aumento da metionina? Adam S, et al. Mol Genet Metab, 2013; 110:454-9 Rocha JC, 2015 



Metabolismo proteico 

Evidência dos estudos: raramente excede nível C (case-reports, 
séries de doentes). 
 
Todavia…. 

 é um guia para o diagnóstico e tratamento das DCU. 

Rocha JC, 2015 



Hiperamoniemia aguda 

Hiperamoniemia aguda» EMERGÊNCIA! 
 

- Hospitais pediátricos referenciados. 
- Medicação de primeira linha disponível. 
- Protocolos definidos por escrito. 

 
Doente em crise de hiperamoniemia transferido para centro de 
referência após: 

 
1. Parar ingestão proteica. 
2. Início de glicose EV a 10%. 
3. Início da medicação de primeira linha. 
4. Colheitas (sangue e urina) para efeitos de diagnóstico sem 

atrasar terapêutica! 

Häberle J, et al. Suggested guidelines for the diagnosis and management of urea cycle disorders. Orphanet Journal of Rare 
Diseases 2012, 7:32 

Rocha JC, 2015 



Mau prognóstico se: 

1. Coma hiperamoniemico há mais de 3 dias. 
 

2. Pressão intracraniana claramente aumentada. 
 

3. [Amónia] > 1000 uM, embora o impacto no prognóstico dependa da 
duração da hiperamoniemia. 

 
 

Häberle J, et al. Suggested guidelines for the diagnosis and management of urea cycle disorders. Orphanet Journal of Rare 
Diseases 2012, 7:32 

Rocha JC, 2015 



Métodos dialíticos 

Häberle J, et al. Suggested guidelines for the diagnosis and management of urea cycle disorders. Orphanet Journal of Rare 
Diseases 2012, 7:32 

Rocha JC, 2015 



Intervenção nutricional na fase aguda 

1. Minimizar temporariamente a ingestão proteica (azoto). 
 

2. Prevenir catabolismo proteico endógeno. 
 

3. Garantir aporte energético adequado (polímeros de glicose ou glicose 
EV + insulina, em função da tolerância). 

Häberle J, et al. Suggested guidelines for the diagnosis and management of urea cycle disorders. Orphanet Journal of Rare 
Diseases 2012, 7:32 

Rocha JC, 2015 



Intervenção nutricional na fase aguda 

Häberle J, et al. Suggested guidelines for the diagnosis and management of urea cycle disorders. Orphanet Journal of Rare 
Diseases 2012, 7:32 

Rocha JC, 2015 



Ingestão proteica nos doentes com défice em OTC 

Rocha JC, 2015 



O trabalho em equipa… 

Rocha JC, 2015 



Saudubray,  van den Berghe, Walter. Inborn Metabolic Diseases. 5th Edition (2012). 

E a dieta??? 
Contexto da ingestão proteica?? 

Drogas excretoras do azoto 

Rocha JC, 2015 



Acidúria glutárica tipo 1 - Recomendações 

Rocha JC, 2015 



Recomendações nutricionais 

Rocha JC, 2015 



Rocha JC, 2015 



Padrão alimentar nas Doenças Hereditárias 
do Metabolismo Proteico 

Amino-
ácidos 

Rocha JC, 2015 



Rocha JC, 2015 



• Objective: to compare the effect on glycaemia of drinking a PKU Cooler 20® or a solution 
containing its sugars, measuring glycaemia at 0, 30, 60, 90 and 120 min in healthy subjects. 

 
• 29 students from the FMUP (2011) 
• 18.8 ± 1.2 y 
• BMI 21.7 ± 2.9 kg/m2 

• 55% females 

1 pouch of PKU Cooler 20®: 
- 24 g of amino acids 
- 9.2 g of CHO 

- 7.3 g sucrose 
- 1.2 g starch 
- 0.35 g dextrins 
- 0.35 g glucose 

Biochemistry Department, Faculty of 
Medicine, University of Porto 

2011 

1 cup of 200 mL water solution 
with a mixture that simulate the 
CHO content in one pouch of 
PKU Cooler 20®: 
- 7.3 g sucrose 
- 1.74 g Fantomalt®  
- 0.24 g glucose. 
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* 

Impact of amino acid ingestion on glucose 
metabolism 

Rocha JC, 2015 



Rocha JC, 2015 

No differences regarding body composition 
between patients and controls 



Rocha JC, 2015 



Rocha JC, et al. Mol Genet Metab, 2012; 107(4):659-63 

Metabolic syndrome in patient and controls 

Rocha JC, 2015 



Rocha JC, et al. Mol Genet Metab, 2012; 107(4):659-63 

DOENTES CONTROLOS p 

Marcadores cardiometabólicos em doentes PKU 

Rocha JC, 2015 



Rocha JC, 2015 



Importância do doseamento de: 

Homocisteína 

Ácido Metilmalónico 

Rocha JC, 2015 



Obrigado pela atenção! 


