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Tratamento dietético

e Alimentacao

e Dieta » Tratamento dietético ———— calculo da dieta

R

e Necessidades nutricionais do doente?

e Qual a doenca?

e Qual a situacao clinica?

Que recomendacoes nutricionais?

Rocha JC, 2015



Uso da dieta como terapéutica

e Pressupostos:

e Prescricao assente nas necessidades nutricionais do
doente

e Dieta tem teor nutricional definido

e Nenhuma dieta é definitival

e Pediatria: variacao das necessidades nutricionais

e Situacdo clinica / evolucao

O melhor tratamento dietético nao se

prescreve, monitoriza-se!
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Estratégia do tratamento dietético

J Controlo do substrato!

e Restricao, exclusao ou suplementacao.

Desafios!

J Uso prolongado de determinadas dietas: consequéncias?
J Importancia do balanco energético.
J Favorecer o crescimento sem fomentar obesidade!

(1 Osmolaridade das solucoes.

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

metabolicas hereditarias. 42 Edicion. (2014)
Rocha JC, 2015



Proteina / aminodacidos

J Como definir as necessidades proteicas?

Quais as necessidades energéticas?
Que velocidade de crescimento?
Tolerancia? Gendtipo?

Qualidade proteica.

A S A

Dieta exequivel? Proporcao de proteina natural?

Fontes alimentares?

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

metabolicas hereditarias. 42 Edicion. (2014)
Rocha JC, 2015



Proteina / aminodacidos

J Diminuicao do aporte proteico:

1. Elevacao da amodnia nas doencas do ciclo da ureia

2. Doencas hereditarias do catabolismo dos aminoacidos
1. Fenilcetonuria

Leucinose

Tirosinemia

> W N

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

metabolicas hereditarias. 42 Edicion. (2014)
Rocha JC, 2015



Cuidados na restri¢éio proteica

1. Necessidades minimas sao satisfeitas?
2. Razao azoto / energia respeitada?

3. Quais as fontes proteicas?

4. Dar preferéncia a alimentos!

5. Biodisponibilidade das misturas de aminoacidos.

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

metabolicas hereditarias. 42 Edicion. (2014)
Rocha JC, 2015



Ingestdo proteica total

N Proteina natural
Ingestao

proteica
total

Mistura de aminoacidos

>
Tolerancia

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

MacDonald A. Clinical paediatric dietetics, 2007
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Objectivos da mistura de aminodacidos

e Melhorar tolerancia — controlo metabdlico
e Aumentar a retencao de azoto
e Garantir aporte em micronutrientes

e Manter o equilibrio no transporte através da barreira

hemato-encefalica (BHE)

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



Tratamento dietético inicial

1. Leite materno?

2. Severidade do diagnodstico bioquimico.

3. Pausa naingestao de proteina natural.

4. Inicio imediato da mistura de aminoacidos?

5. Fontes de energial

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



Esquema pratico — lactentes

8 x por dia
. ou
—
6 x / dia
+
MAA + Proteina 2 x leite materno (noite)
Energia —
natural
— 8 X/ dia
MAA + Energia +
proteina natural —

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



Diversificacdio alimentar

DIETA PARA FENILCETONURIA

TABELA DE EQUIVALENTES DE FENILALANINA
PESO DO ALIMENTO EM GRAMAS QUE FORNECE 20 mg FEN = 1 PARTE

ALIMENTO
(Pronto a comer ou cozinhar)

PESO (g)

ALIMENTO PESO (g)
(Pronto a comer ou cozinhar)

BATATA

Batata assada com cascaA ....... 18
Batata assada no fomo™ ......... 17
Batata cozida nova” ............. 29
Batata crua® ... 22
Batata doce cozida®........... 49
Batata doce crua® ............. 43
Batata em PuréA** .................. 31
Batata frita » Iu.glesaA ............. 12

Batata frita congelada cruaﬂ ...... 21

Cogumelos cozidos? ........... 43
Cogumelos lata (escorridos)*.......2 1
Cogumelos frescos crus*....24

Cogumelos fritos™ .............. 17
Courgette cozida®.............. 38
Courgette cruar................... 43
Courgette frita®................... 30
Couve Branca cozida® ....... 77
Couve Branca crua™........... 34
Couve Coragdo cruax ......... 51

| 1 A
Couve de Bruxelas cozida~ ...20

ALIMENTO PESO(g)

(Pronto a comer ou cozinhar)
Pimento vermelho crus ...... 77
Quiabo cozido®................... 31
Quabocrus...................... 27
Quiabo frito* ..................... 18
Rabanetes crus*................ 110
Salsa crua* .........c..c.ooooooo.... 25
Tomate cru® ..o 133
Tomate em lata™ ............. 105
Tomate frito™ ... 111
Vagem (feijao verde) ovvoomini. 63

Rocha JC, 2015




Short Communication

Unrestricted fruits and vegetables in the PKU
diet: a 1-year follow-up 52 send to a friend
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Phenylketonuria (PKU) therapy demands phenylalanine (Phe)
calculation. In most countries, almost all food is taken into
account, even fruits and vegetables. We investigated whether
unrestricted consumption of fruits and vegetables negatively
influences metabolic control. Nineteen PKU children (2—-10 years) U Miitze
started with 2 weeks of free or restricted fruit and vegetable s Schulz
intake. After 2 weeks, the regime changed from free to restricted
or restricted to free (cross-over design). Over the first 4 weeks,
dried blood Phe concentration was measured, fruit and vegetable U Ceglarek
consumption recorded and nutrient intake calculated from diet 1 Thiery
records. Thereafter the diet was changed to free use of fruits and
vegetables for all patients. Six and 12 months later, diet and Phe
concentrations were monitored. Median Phe intake increased
significantly by 65magiday (week 4, P<0.001), 68mg/day {(month
6, P<0.001) and 70mg/day {month 12, P<0.001). Dried blood
Phe concentrations remained stable (P=0.894), as did the
frequency of Phe concentrations above the recommended range
{P=0.592). In conclusion, PKU diet liberalization for fruits and

vegetables seems unproblematic.
|

C Rohde

& G Thiele

more authors of this article
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Na PKU, ter apenas em conta a fen?

Feillet F, et al. Pediatrics 2010;126:333-341
Rocha JC, 2015



Prescricdo da mistura de aminoécidos na PKU

12 ano de vida 3 g.kRg.dia™
InfGncia 2 g.kRg.dia™
Adultos 1g9.kRg.dia™

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

Serd necessario?

%

Até aos 2 anos 3 g.kRg.dia™

Apbs os 2 anos 2 g.Rg™.dia™

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

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



Alimentos especiais hipoproteicos

Food item Special low protein Regular equivalent *
Nutrition facts (g/100g) 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 Energy 466 Energy 466
ChipS 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

Rocha JC, 2015

* INSA.
Portuguese
Food

Composition
Table. 2006



Recomendacdes nutricionais na Leucinose

N) 00 O

\/ O

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




Leucinose

DESCOMPENSACOES METABOLICAS
Situagoes de catabolismo (infecgoes, vacinas, erros alimentares...)

reducao do aporte de leucina
suplementos energéticos — cuidado com osmolaridade!
hospitalizacdo
depuracao exogena se:
- deterioracdo neuroldégica / clinica
- | [Leu] < 500 umol/L nas 24h

Rocha JC, 2015



Leucinose

DESCOMPENSACOES METABOLICAS

Situagoes de catabolismo (infecgoes, vacinas, erros alimentares...)

reducao do aporte de leucina
suplementos energéticos — cuidado com osmolaridade!
hospitalizacdo
depuracao exogena se:

- deterioracdo neuroldégica / clinica

- | [Leu] < 500 umol/L nas 24h

Leucina: 80-200 pmol/L

| Prognostico
Isoleucina: 40-90 umol/L

Valina: 200-425 umol/L

Rocha JC, 2015 Acosta PB. Nutrition Management of Patients with Inherited Metabolic Disorders, 2010
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Rocha JC, 2015 Adam S, et al. Mol Genet Metab, 2013; 110:454-9



VALS, 12 anos

Aminograma?

AACR - Normal?
Pyt Aumento da metionina? Adam S, et al. Mol Genet Metab, 2013; 110:454-9




Metabolismo proteico

Evidéncia dos estudos: raramente excede nivel C (case-reports,
séries de doentes).

Todavia....
¢ um guia para o diagnostico e tratamento das DCU.

Rocha JC, 2015




Hiperamoniemia aguda

Hiperamoniemia aguda» EMERGENCIA!

- Hospitais pediatricos referenciados.
- Medicac¢ao de primeira linha disponivel.
- Protocolos definidos por escrito.

Doente em crise de hiperamoniemia transferido para centro de
referéncia apaos:

Parar ingestao proteica.

Inicio de glicose EV a 10%.

Inicio da medicacao de primeira linha.

Colheitas (sangue e urina) para efeitos de diagnostico sem
atrasar terapéutica!

WN

Haberle ], 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 prognéstico se:

1. Coma hiperamoniemico ha mais de 3 dias.
2. Pressao intracraniana claramente aumentada.

3. [Amonia] > 1000 uM, embora o impacto no progndstico dependa da
durac¢ao da hiperamoniemaia.

Statement #15. Grade of recommendation: C

Total duration of coma and peak ammonia levels are the
most relevant factors for neurodevelopmental prognosis.
More studies are needed to identify other potential con-
tributing factors.

Haberle ], 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 dialiticos

Statement #17. Grade of recommendation: C-D

In neonates and children with symptomatic hyperammo-
nemia, dialysis should be carried out when ammonia
exceeds 500 umol/L or when there is no response within
four hours after starting medical treatment.

Haberle ], et al. Suggested guidelines for the diagnosis and management of urea cycle disorders. Orphanet Journal of Rare

Diseases 2012, 7:32
Rocha JC, 2015



Intervenc¢do nutricional na fase aguda

1. Minimizar temporariamente a ingestao proteica (azoto).
2. Prevenir catabolismo proteico endogeno.

3. Garantir aporte energético adequado (polimeros de glicose ou glicose
EV + insulina, em func¢ao da tolerancia).

Haberle ], et al. Suggested guidelines for the diagnosis and management of urea cycle disorders. Orphanet Journal of Rare

Diseases 2012, 7:32
Rocha JC, 2015



Intervenc¢do nutricional na fase aguda

Statement #20. Grade of recommendation: D

For treatment of acute hyperammonemia it is crucial to
promote and maintain anabolism by infusing high-dose
glucose plus lipids (if a fatty acid oxidation disorder has
been excluded). Protein should be reintroduced when
ammonia returns to <100 pmol/L. Ideally the period of
protein-free nutrition should not exceed 24—48 hours.

Haberle ], et al. Suggested guidelines for the diagnosis and management of urea cycle disorders. Orphanet Journal of Rare

Diseases 2012, 7:32
Rocha JC, 2015



Ingestdo proteica nos doentes com défice em OTC

Rocha JC, 2015



O trabalho em equipa...

Rocha JC, 2015



Drogas excretoras do azoto

E a dieta???
Contexto da ingestdo proteica??

Saudubray, van den Berghe, Walter. Inborn Metabolic Diseases. 5 Edition (2012).
Rocha JC, 2015



Aciddria glutdrica tipo 1 - Recomendacgdes

Quadro Il - Recomendagdes e cuidados primarios no domicilio numa fase aguda. Adaptado de Kdlker et al °.

Maltodextrinas / glicose

Idade (anos) % (kcal/100mL) Volume em mL
via oral por dia (via oral)
A. Maltodextrinas / glicose
0-1 10 40 Minimo 150/kg
1-2 15 60 120/kg
2-6 20 80 1200-1500
>6 Manter recomendacgdes anteriores com adaptagao individual.

B. Ingestao proteica

Proteina natural Suspender (se faz mistura de aminoacidos) ou reduzir a 50% (se n&o faz mistura de aminoacidos)

a prescricao anterior com reintroducao gradual apos 24 a 48 horas.

Mistura de aminoacidos Se tolerado, administrar a mistura de aminoacidos de acordo com a terapéutica de manutencgao:
0.8-1.3g/kg.

C. Farmacos

L-carnitina Dobrar ingestdo atée 200mg.kg™.dia™.
Antipiréticos Se febre > 38,5°C: ibuprofeno (10-15mg/kg por dose, em 3 a 4 tomas por dia).

Rocha JC, 2015



Recomendagdes nutricionais

Quadro | — Recomendacdes nutricionais para a AGl. Acima dos 6 anos de idade recomenda-se evitar o aporte excessivo de proteina natu-
ral, optando por alimentos com baixo teor em lisina.

0-6 7-12 1-3 4-6 >6 adultos
meses meses anos anos
Lisina mg.kg".dia” 100* 90 ® 60-80 * 50-60 *
Triptofano mg.kg'.dia™ 20° 17°* 13-17 @ 13¢®
Proteina natural g.kg'.dia’ 1.3-1.4° 1.3-1.5¢2 1.3-14° 1.1-1.3¢2
Mistura de a.a. g.kg".dia’ 0.8-1.3° 0.8-1.0° 0.8° 0.8°
Energia kcal.kg'.dia™ 82-115° 80-95 ® 82-95 ¢ 78-90 ®
L-Carnitina mg.kg".dia” 100° 100 ° 100 ® 50-100° 50-100° 50°
Micronutrientes %" 2100 ® =100 ® 2100 ® 2100 ® >100 ® -°

a - Adaptado de Kolker et al *; b - Adaptado de Hoffmann GF 2. c - Nao disponivel. d - De acordo com as DRI’s, Dietary Reference Intakes, Institute of Medicine.

Rocha JC, 2015
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Padrdo alimentar nas Doencas Hereditdarias
do Metabolismo Proteico

Rocha JC, 2015
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Impact of amino acid ingestion on glucose

metabolism

e 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.

e 29 students from the FMUP (2011)

e188+12y
e BMI 21.7 £ 2.9 kg/m?
e 559% females

20 -
15 A
10 -
5 -

A glucose

0

=—CHO control mixture

-=-PKU Cooler 20

-10 -

30

60 90

Time (min)

120

Rocha JC, 2015

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

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.

Biochemistry Department, Faculty of
Medicine, University of Porto
2011



No differences regarding body composition
between patients and controls

Rocha JC, 2015
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Metabolic syndrome in patient and controls

Rocha JC, et al. Mol Genet Metab, 2012; 107(4):659-63
Rocha JC, 2015



Marcadores cardiometabdlicos em doentes PKU

DOENTES CONTROLOS p

Rocha JC, et al. Mol Genet Metab, 2012; 107(4):659-63
Rocha JC, 2015
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Importancia do doseamento de:
Homocisteina

Acido Metilmalénico




Obrigado pela atencao!



