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PREFACIO E OBJETIVO
DO GUIA

Foi-lhe diagnosticada, a si ou ao seu filho, aciddria glutarica tipo
|. Este diagnédstico suscita muitas dldvidas e também pode ter-lhe
despertado alguns receios. Provavelmente nunca ouviu falar desta
doenca metabdlica congénita, nem conhece ninguém a quem tam-
bém tenha sido diagnosticada esta doenca. Também pode ser dificil
para si "compreender" esta doenca, especialmente quando nao
sdo detetdveis quaisquer sinais ou sintomas, em si ou no seu filho.

Por isso, esta 2.2 edicdo atualizada do presente guia é dirigida
principalmente a pais e doentes. O guia pretende responder as per-
guntas mais frequentes, para lhe dar uma ideia do que é a aciddria
glutérica tipo | e da forma como deve ser realizado o tratamento
desta doencga de acordo com os conhecimentos atuais. Em segundo
lugar, o guia também se destina a todos os grupos profissionais
que tratam criancas, jovens e adultos com aciddria glutarica tipo I.

Esperamos que o guia seja um auxilio complementar pratico na im-
plementacao diaria do tratamento. No entanto, o guia nao pretende
nem deve substituir de modo algum uma consulta para esclareci-
mento de ddvidas estruturada aquando do diagnéstico inicial ou
0 acompanhamento e formagdo continua por parte de uma equipa
experiente num centro de metabolismo. Qualquer altera¢do no tra-
tamento deve ser sempre realizada em consulta com a equipa de
metabolismo responsavel pelo seu tratamento.

ORIEI\/ITACAO ATUAL PARA A
ACIDURIA GLUTARICA TIPO |

Todas as recomendacdes incluidas neste guia estdao em conformida-
de com a diretriz atual (Diretriz da Associacdo Alema das Sociedades
Médicas e Cientificas [Arbeitsgemeinschaft der Wissenschaftlichen
Medizinischen Fachgesellschaften, AWMF] n.2 027/018, nivel maximo
de qualidade "S3") para o "diagndstico, terapia e gestdo da aciddiria
glutarica tipo | (sinénimo: défice da enzima desidrogenase do gluta-
ril-CoA)". Esta diretriz foi desenvolvida por um grupo dedicado a ela-
boracdo de diretrizes internacionais e publicada pela primeira vez em
2007. Para além da Alemanha, a diretriz tornou-se uma recomendacdo
de tratamento a nivel nacional também noutros paises (Itdlia, Portugal
e Paises Baixos, entre outros).

A primeira revisao da diretriz (2011) baseou-se principalmente nos re-
sultados de um estudo realizado em 52 doentes diagnosticados num
rastreio neonatal na Alemanha. Neste trabalho, foi demonstrado pela
primeira vez o efeito positivo de um tratamento de acordo com a di-
retriz na evolucgdo clinica (Heringer et al. 2010). Com base nestes ele-
mentos, foi desenvolvida a 1.2 edicdo do presente guia para pais. Nos
Gltimos anos, as colaboragdes nacionais e internacionais permitiram
melhorar os conhecimentos sobre a doenca e aumentar o nivel de fun-
damentacdo das recomendacdes da diretriz.

Em 2016 ocorreu a segunda revisao da diretriz, que constitui também
a base desta 2.2 edicdo atualizada do guia para pais. Além disso, a
diretriz atual possui o nivel mais elevado de qualidade da AWMF, "S3".
Esta resume a experiéncia de mais de trinta anos dos especialistas in-
ternacionais e obedece as normas elevadas de objetividade, transpa-
réncia, fundamentacdo e obtencdo de consenso. A diretriz considera
ainda outros critérios importantes para o procedimento dos cuidados,
por exemplo, relevancia e experiéncia clinicas, consisténcia das evi-
déncias, beneficios e riscos para o doente, perspetiva do doente e da
familia, aspetos éticos, legais e econémicos, aplicabilidade ao siste-
ma de salde alemao e viabilidade pratica no quotidiano. De acordo
com os conhecimentos de hoje em dia, as recomendacdes atuais da
diretriz sdo as mais eficazes para proteger a salide e desenvolvimento
do seu filho ou de si préprio. A diretriz completa pode ser consultada
online, através do portal online da Associacdo Alema das Sociedades
Médicas e Cientificas (AWMF) (www.awmf.org/; Menu principal: "Dire-
trizes"). A diretriz destina-se principalmente a todos os grupos profis-
sionais que tratam doentes com aciddria glutarica tipo I.

Embora a diretriz e o presente guia tenham sido elaborados com o
méaximo cuidado, nao se pode excluir a possibilidade de inconsistén-
cias isoladas ou mesmo erros. Também é possivel que nem todos 0s
doentes beneficiem do tratamento recomendado da mesma forma.
Deste modo, ndo é possivel oferecer garantias relativamente a utili-
zacao deste guia e ao sucesso do tratamento. A implementacdo das
recomendacgdes de tratamento na pratica e o dever de diligéncia asso-
ciado sdo da responsabilidade exclusiva do médico responséavel pelo
seu tratamento.

Com os melhores cumprimentos,

Dr. Nikolas Boy
Presidente do grupo dedicado a elaboracdo de diretrizes desde 2015

Prof. Dr. Stefan Kdlker

Diretor do Servico de Neuropediatria e Medicina Metabélica
e Presidente do grupo dedicado a elaboracdo de diretrizes
entre 2003 e 2015

Katja Sahm
Assistente de Dietética

COM A COLABORACAO DE

Petra Schick
Assistente de Dietética

Privatdozent Dr. Peter Burgard
Psic6logo-chefe

Prof. Dr., Prof. h.c. (RCH) Georg F. Hoffmann
Diretor Médico

Centro de Medicina Pediatrica

Hospital Angelika-Lautenschlager

Servico |

Servico de Neuropediatria e Medicina Metabélica
Centro de Metabolismo

&
nikolas.boy@med.uni-heidelberg.de
stefan.koelker@med.uni-heidelberg.de
katja.sahm@med.uni-heidelberg.de

P.S.: as suas sugestdes sao bem-vindas para a melhoria continua
do folheto.
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DIAGNOSTICO

r

Em caso de diagnostico confirmado de acidlria
glutarica tipo |, deve ser realizado um exame
metabodlico especifico a outros familiares
(especialmente irmdos e pais) do doente afetado.

O QUE SIGNIFICA "ACIDURIA GLUTARICA TIPO I"?

A palavra "aciddria glutarica" significa "acido glutarico na
urina". O acido glutarico é uma substancia intermédia do
metabolismo humano. Geralmente, apenas esta presente
em pequenas quantidades no organismo e é excretado com
aurina.)a era possivel demonstrar um aumento na excrecao
de acido glutarico em doentes com aciddria glutarica antes
da descoberta da causa real da doen¢a, ha mais de 40
anos. Esta anomalia bioquimica identificada inicialmente
deu origem ao nome da doenca. Como existem outras
doengas associadas ao aumento da excrecdao de acido
glutarico, estas doencas foram divididas em trés tipos (tipo
I, tipo Il, tipo IIl). Neste guia, debrugamo-nos apenas sobre
a acid(ria glutérica tipo I. Embora as aciddrias glutaricas
tipo Il e lll tenham um nome muito semelhante, tratam-se
de outras doencas que ndao devem ser confundidas com a
aciddria glutarica tipo I.

COMO FOI POSSIVEL EU OU O MEU FILHO TERMOS
SIDO DIAGNOSTICADOS COM A DOENCA?

Além do aumento da excrecdo de acido glutarico, na acidd-
ria glutarica tipo | é possivel detetar outras anomalias na
urina e noutros fluidos corporais. Alguns exemplos incluem
a detecdo de acido 3-hidroxiglutarico e glutarilcarnitina.
Nas pessoas nao afetadas pela doencga, apenas estdo pre-
sentes no organismo e no sangue ou sdo excretadas na uri-
na quantidades muito pequenas destas substancias. Estas
pequenas quantidades também sao denominadas "valores
normais" ou "valores de referéncia". Nos doentes, pelo
contrario, é possivel detetar concentra¢des mais elevadas
destas substancias, frequentemente muito superiores aos
chamados valores normais. Como resultado, a maioria das
criancas afetadas pode ser identificada de forma segu-
ra logo no rastreio neonatal. Desde 1 de abril de 2005, a
aciddria glutarica tipo | € controlada em todos os

recém-nascidos na Alemanha de acordo com a diretriz ale-
ma relativa ao rastreio neonatal (www.g-ba.de: Diretrizes
relativas a criangas: Rastreio neonatal ampliado) como par-
te das medidas de detecao precoce de doencas. Em média,
sdo diagnosticados aproximadamente 6 a 7 novos casos de
aciddria glutarica tipo | em recém-nascidos na Alemanha.
Tal corresponde a uma incidéncia de um recém-nascido
com aciddria glutarica tipo | em cada 120.000 recém-nas-
cidos (1:120.000).

Para confirmar definitivamente o diagnéstico, sdao neces-
sarios exames adicionais (os chamados exames genéticos
moleculares e, se necessario, exames enzimaticos).

OUTROS MEMBROS DA FAMILIA PODEM TER
TAMBEM ESTA DOENCA?

Sim, é possivel. Uma vez que se trata de uma doencga
congénita, outros familiares préximos podem sofrer
também da doenca. Este pode ser o caso mesmo que nao
existam sintomas visiveis.
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EVOLUCAO DA DOENCA

DE QUE FORMA SE MANIFESTA A
DOENCA NO MEU FILHO/EM MIM?

Recém-nascidos e bebés

Geralmente, a aciddria glutarica tipo | é impercetivel em
recém-nascidos e bebés e nado é possivel distinguir os que
sofrem da doenca de outras criangas saudaveis. Em alguns
recém-nascidos e bebés é possivel verificar, porvezes, ano-
malias neurolégicas ligeiras e, geralmente, apenas transi-
térias. Estas incluem, entre outras, uma ligeira fraqueza
muscular ou tensdao muscular reduzida ("hipotonia muscu-
lar") na zona do tronco e pequenas diferencas laterais nos
movimentos (chamada assimetria), que podem causar um
ligeiro atraso no desenvolvimento motor. No entanto, estas
anomalias sdo bastante comuns em bebés e melhoram es-
pontaneamente ou através de fisioterapia. Outra anomalia
na maioria das criangas com esta doenca é um perimetro da
cabeca aumentado (a chamada macrocefalia). No entanto,
uma vez que, por defini¢ao, 3% das pessoas apresenta um
tamanho da cabega maior e a aciddria glutarica tipo | € mui-
to rara, existe um nimero muito mais elevado de pessoas
com uma cabeca de tamanho maior sem aciddria glutarica
tipo | do que de pessoas que sofrem da doenca. Portanto,
é quase impossivel detetar a doenca em recém-nascidos e
bebés sem o rastreio neonatal.

Criangas de colo e criangas pequenas

Geralmente, se a doenc¢a nao for detetada e tratada, nas
criangas de colo e criangas pequenas surgem lesdes per-
manentes numa zona especifica do cérebro (os chamados
ganglios basais), que causam limitacdes de mobilidade
permanentes e muitas vezes graves. As alteragdes no mo-
vimento mais frequentes na aciddria glutarica tipo | sdao
denominadas distonia. Esta caracteriza-se pelo funciona-
mento limitado ou inexistente da interacao entre diferentes
grupos musculares, que é muito importante para todos os
movimentos. Como resultado destas altera¢des, as crian-
cas afetadas podem perder muitas das capacidades mo-
toras aprendidas anteriormente e passam a depender da
ajuda intensiva do meio envolvente. Além disso, muitas
criancgas desenvolvem perturbagdes da fala e problemas de
degluticdo. Os problemas de degluticao afetam a alimen-
tacdo normal e aumentam o risco de a crian¢a se engasgar
(a chamada aspiragdo). Em contraste com estas alteracoes
fisicas acentuadas, as capacidades mentais de muitas
criancas afetadas sao preservadas. Apesar das deficién-
cias existentes, alguns doentes ja se revelaram capazes de
concluir a sua educagdo escolar, formacdo profissional e
estudos universitarios.

As alteracdes cerebrais descritas geralmente desenvol-
vem-se durante ou logo ap6s uma doenca infeciosa acom-
panhada de febre (por exemplo, infe¢do gastrointestinal,
pneumonia), especialmente nos casos em que a ingestdo
de alimentos e liquidos foi significativamente limitada ou
ocorreram grandes perdas de nutrientes e liquidos devido a
vomitos e diarreia. Também foram descritos outros eventos
desencadeadores, como por exemplo cirurgias e vacinas.
Esta chamada crise encefalopatica aguda pode ocorrer até
a0s 6 anos de idade. Com base nos conhecimentos atuais,
estas crises deixam de ocorrer nas criancas mais velhas. O
objetivo principal de iniciar o tratamento logo no recém-
nascido é evitar a crise encefalopatica aguda e as respeti-
vas consequéncias.

Jovens e adultos

Alguns jovens e adultos foram diagnosticados com aciddria
glutdrica tipo | mais tarde e, apesar da auséncia de diag-
néstico e de tratamento, sobreviveram ilesos a infancia (o
chamado "tipo de manifestacao clinica tardia"). Os proble-
mas fisicos na juventude e na idade adulta sdo diferentes
dos sentidos na infancia. Predominam a marcha insegura,
dificuldades de controlo motor e tremores ao manusear ob-
jetos, dores de cabeca e tonturas. Em idades mais avan-
cadas, podem surgir sinais de deméncia. As altera¢des ce-
rebrais detetaveis nao afetam os ganglios basais como na
infancia, mas principalmente a chamada matéria branca. A
matéria branca consiste nas fibras nervosas e no respetivo
revestimento (a chamada mielina). As alteracdes verifica-
das nestes doentes devem-se, provavelmente, a influéncia
prolongada dos metabolitos acumulados no cérebro.

Além disso, alguns doentes jovens e adultos podem apre-
sentar perturbac¢des da func¢do renal.

Também foram identificadas algumas maes afetadas assin-
tomaticas através do rastreio neonatal (inicialmente perce-
tivel e depois normalizado) dos seus filhos (a chamada AG-I
materna).

COMO POSSO IDENTIFICAR UMA CRISE
ENCEFALOPATICA AGUDA?

De acordo com os conhecimentos atuais, ndo é possivel
indicar o momento exato em que uma crise encefalopatica
aguda comeca. Inicialmente, verificam-se pequenas alte-
racdes, que normalmente levam a alteragoes repentinas e,
posteriormente, a alteracdes irreversiveis na maioria dos
casos. Habitualmente, os primeiros sintomas estao direta-
mente associados a ocorréncia de uma doenga infeciosa,
ou seja, febre, cansaco, perda de apetite e ingestao limi-

ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1
UM GUIA PARA PAIS E DOENTES
INTRODUCAO

tada de alimentos. No caso de infe¢des gastrointestinais,
também ocorrem vomitos e diarreia, o que deve ser sem-
pre considerado um sinal de alarme, mesmo sem febre.
Numa segunda fase, que normalmente pode durar de um
a trés dias, ocorre um aumento dos sintomas iniciais, du-
rante o qual o nivel de vigilancia pode ficar gradualmente
reduzido, de modo que as criancas afetadas ficam muitas
vezes inconscientes e nao reagem ou dificilmente reagem
a fortes estimulos externos (coma/pré-coma). Finalmente,
ocorre frequentemente uma alteracdo repentina da tensao
muscular ("do nada", "como uma apoplexia"). Inicialmen-
te, as criancas afetadas apresentam maioritariamente uma
tensdao muscular muito fraca (hipotonia), que evolui para
distonia em poucos dias.

OUTRAS FORMAS CLINICAS DA DOENCA

Além disso, também existem alguns doentes que desenvol-
vem sintomas neurolégicos ligeiros, mas sem um evento
de crise agudo (a chamada forma de inicio insidioso). Nor-
malmente, a distonia destes doentes ndo é tdo acentuada
como nos doentes apds uma crise encefalopéatica. A forma
de inicio insidioso observa-se principalmente em doentes
que ndo receberam tratamento dietético em conformidade
com as recomendagdes da diretriz.

A DOENCA DESAPARECE AO LONGO DA VIDA?

Ndo. A aciddria glutarica tipo | trata-se de uma doenca
congénita. Por isso, a doeng¢a ndo desaparece espontanea-
mente ao longo da vida. Sabe-se que durante a evolugao
da doenca podem ocorrer lesdes cerebrais permanentes e
muitas vezes graves nos primeiros 6 anos de vida. Se for
possivel evitar as lesdes cerebrais durante esse periodo
através de um diagnéstico e tratamento precoces de acordo
com as recomendacdes da diretriz, as criancas tém boas hi-
péteses de continuar o seu desenvolvimento normal. Caso
ocorram lesdes durante este periodo, as altera¢des sdao
permanentes e um tratamento apenas poderia servir para
as atenuar. A evolugao a longo prazo da doenga na juven-
tude e na idade adulta ainda é desconhecida e, portanto,
objeto de estudos atuais.
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COMO SURGE A DOENCA?

A aciddria glutarica tipo | € uma doenga metabdlica congé-
nita. As doencas metabélicas sao provocadas por um distir-
bio congénito na sintese, transformacao e degradacao das
substancias corporais ou dos componentes nutricionais. Para
estas reagdes, o organismo precisa de um grande ndmero
de enzimas. As enzimas atuam como catalisadores, ou seja,
aceleram os processos referidos no nosso organismo. Quando
uma enzima especifica ndo funciona corretamente, ocorrem
alteragdes nos processos metabélicos. Algumas destas altera-
¢oes desencadeiam doencas — incluindo a aciddria glutérica
tipo I.

Na aciddria glutarica tipo I, existe uma determinada enzima
que ndo é funcional. Esta chama-se desidrogenase do gluta-
ril-CoA e estd envolvida na degradacgdo de certos componentes
proteicos (os chamados aminoacidos). Um defeito na desidro-
genase do glutaril-CoA afeta a degradacdo dos aminoacidos
lisina, triptofano e hidroxilisina. Tal provoca uma acumulacao
de determinados metabolitos que podem ser detetados na
urina e no sangue (Figura 1). Em caso de perda funcional total
da enzima, ocorre uma excre¢ao acentuada destes metaboli-
tos na urina (a chamada excrecdo elevada); se ainda houver
funcao residual, verifica-se apenas um ligeiro aumento na ex-
crecao destas substancias (a chamada excrecao baixa). A fun-
¢do da enzima afetada pode ser assumida por outra enzima.

POR QUE RAZAO OCORREM LESOES CEREBRAIS?
Estudos realizados em culturas de células e modelos animais
demonstraram que, na aciddria glutarica tipo I, alguns dos
metabolitos que se acumulam tém um efeito nocivo no cé-
rebro em altas concentracdes (a chamada neurotoxicidade).
Além disso, foi possivel demonstrar que na aciddria glutarica
tipo I, os metabolitos concentram-se de forma especialmente
elevada no cérebro, dado que sao dificeis de remover nova-
mente do mesmo. A quantidade metabolitos no cérebro au-
menta com a ingestdo de alimentos ricos em proteinas ou com
um aporte energético insuficiente e diminui com a ingestao
reduzida de proteinas ou lisina e um aporte energético sufi-
cientemente alto.

Acredita-se também que outros fatores tém um papel im-
portante na ocorréncia da crise encefalopatica aguda. Estes
incluem uma ingestdo energética e de componentes nutricio-
nais indispensaveis (essenciais) insuficiente durante doencas
infeciosas acompanhadas de febre (o chamado catabolismo).
Neste tipo de situagdes, o organismo mobiliza as suas pré-
prias reservas, libertando proteina muscular e, com ela, tam-
bém lisina.

PORQUE E QUE O MEU FILHO ESTA DOENTE, SE EU
SOU SAUDAVEL?

O facto de uma crianca sofrer de uma determinada doenca
mesmo que ambos os pais ou outros membros da familia
sejam saudaveis causa muitas vezes um sentimento de in-
seguranca consideravel nos pais e nas respetivas familias.
Nestes casos, a veracidade do diagnéstico é muitas vezes
questionada ou a familia paterna (ou materna) afetada rejeita
a "responsabilidade" por esta doenga hereditaria, atribuin-
do-a a familia materna (ou paterna) ("na nossa familia ndo ha
disso", "deve vir do vosso lado"). Tal provoca frequentemente
uma pressao adicional e sentimento de inseguranca signifi-
cativos, especialmente para a mae de criangas recém-diag-
nosticadas.

A ocorréncia de uma doenca congénita numa familia na qual
até a data ndo existiam doencas congénitas nao é, na ver-
dade, uma contradicdo, sendo tipica de uma certa forma de
hereditariedade: a chamada hereditariedade autossémica
recessiva. Nesta forma, uma informacdo genética defeituosa
(gene), neste caso para a enzima desidrogenase do glutaril-
-CoA, é transmitida do pai e da mae para o filho. Os préprios
pais tém outro gene completo para esta enzima e, por isso,
ndo adoecem. Os pais sdo transmissores/portadores desta
doenca, mas ndo adoecem.

Cada pessoa tem um conjunto duplo de genes: um da mae
e outro do pai. Os genes sdao como uma pagina de um livro
de receitas, ou seja, contém as instrucdes de elaboracdo de
um "prato" especifico. Nas doencas autossémicas recessi-
vas, basta um gene intacto para impedir o aparecimento da
doenca. A doenca surge apenas quando dois genes incom-
pletos se unem. A cada crianca é transmitida apenas metade
da informacdo genética materna e paterna, para evitar uma
duplicacdo do material genético na geracao seguinte. Deste
modo, os portadores de uma determinada doenca podem ter
filhos doentes ou saudaveis. Dois tercos das criangas sauda-
veis sdo novamente portadores (Figura 2).

Numa familia afetada com quatro filhos existem, em média,
trés filhos saudaveis (2 dos quais portadores) e um filho
doente. No entanto, isto é apenas uma suposi¢cao matemati-
ca e, na realidade, ndo se aplica a muitas familias. Portanto,
existem pais que tém apenas filhos saudaveis ou apenas fi-
lhos doentes. Em contrapartida, a existéncia de um filho sau-
davel ou doente numa familia ndo tem influéncia na hipétese
de o préximo filho da familia ser saudavel ou doente. E uma
situacdo semelhante ao lancamento um dado, na qual em
cada langcamento pode aparecer um nimero entre um e seis:
cada filho de uma familia tem a mesma probabilidade de ser
saudavel ou doente do que 0s seus irmaos.
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< /
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aciddria glutérica tipo |
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FIGURA 11 (em cima)
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CoA catalisa uma etapa do
percurso final completo das vias
de degradacdo dos aminoacidos
P lisina, hidroxilisina e triptofano.

Em termos quantitativos, a degra-
dacdo da lisina é mais significativa
que a do triptofano e da hidroxili-
sina. Devido ao defeito enzimatico
congénito, na aciddria glutarica
tipo | ocorre uma acumulacdo de
determinados metabolitos (acido

O filho ndo é portador de
aciduria glutarica tipo |

Para compreender melhor estas relagdes complexas e poder
inclui-las no préprio planeamento familiar, recomenda-se vi-
vamente procurar aconselhamento genético detalhado num
instituto de genética humana.

FIZ ALGO DE ERRADO DURANTE A GRAVIDEZ?

Ndo. Embora o aparecimento de certas doencas, a ingestao
de alguns medicamentos, alcool e outras drogas, bem como
um comportamento saudavel durante a gravidez tenham um
grande impacto na salide de um recém-nascido, ndo existe
nenhuma razao valida para supor que a aciddria glutarica
tipo | tenha sido causada por um "comportamento incorreto”
durante a gravidez. Ndo se conhecem quaisquer associa¢des
entre estes factos. Pelo contrario, as altera¢des genéticas aci-
ma descritas provavelmente foram transmitidas dos pais para

O filho é portador de
aciddria glutérica tipo |

glutérico, &cido 3-hidroxiglutarico
e glutarilcarnitina).

FIGURA 2
HEREDITARIEDADE AUTOS-
SOMICA RECESSIVA NA
ACIDURIA GLUTARICA TIPO |
Os triangulos em vermelho escuro
simbolizam genes defeituosos/

O e soiie e incompletos. Os triangulos bran-

aciddria glutarica tipo | cos simbolizam genes intactos/

completos.

os filhos dentro de uma familia ha ja muitas geracdes. Dado
que os portadores de aciddria glutarica tipo | ndo adoecem,
a transmissao deste gene defeituoso passou despercebida.
Cada pessoa possui varias alteracdes genéticas que pode
transmitir aos seus filhos de forma despercebida. Geralmen-
te, as alteracdes genéticas podem ocorrer de maneira espon-
tanea em todas as pessoas.
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DIETA E CARNITINA

¢ES TRATABLE LA ACIDURIA GLUTARICA TIPO I?

A ACIDURIA GLUTARICA TIPO | PODE SER TRATADA?
A evolucdo natural da doenca no caso da aciddria glutarica
tipo | pode ser influenciada positivamente pelo tratamento
se 1) o diagndstico for realizado antes do aparecimento dos
primeiros sintomas neurolégicos permanentes (rastreio
neonatal) e 2) o tratamento for iniciado numa fase inicial
para evitar lesdes cerebrais permanentes e graves. A tera-
pia atualmente recomendada tem por base um tratamento
permanente combinado, que consiste numa dieta pobre
em lisina e com suplemento de carnitina, bem como num
tratamento de emergéncia intensivo de carater temporario
no ambito de doencas infeciosas acompanhadas de febre,
do periodo de jejum antes e depois de cirurgias e quando
ocorrem reagoes febris a vacinas. Atualmente, considera-se
que estas medidas possam impedir a ocorréncia de uma
crise encefalopatica aguda em aproximadamente 90% de
todas as criancas diagnosticadas precocemente. Por outro
lado, uma evolugdo assintomatica em doentes sem trata-
mento apenas é expectavel numa pequena minoria (aprox.
5-10%). Os beneficios do tratamento atualmente recomen-
dado podem, deste modo, ser demonstrados claramente.

DIETA POBRE EM LISINA

GLUTARIL-COA

DO GLUTARIL-COA

<% ACIDO 3-HIDROXIGLUTARICO +
> GLUTARLCOA * \‘ GLUTARILCARNITINA +

Célula

CROTONIL-COA

CARNITINA

A carnitina
é substituida

GLUTARILCARNITINA ——» SANGUE ——» RINS ———) URINA

|

COA LIVRE O CoA livre é recuperado

TECIDOS E FLUIDOS CORPORAIS

P

O sucesso do tratamento depende essencialmente
do esclarecimento e formacgdo adequados dos pais
e dos doentes. Os pais e respetivos filhos devem
ser esclarecidos e receber formagao detalhada por
uma equipa interdisciplinar de metabolismo e devem
ser-lhes disponibilizados documentos escritos
adequados. A formacdo deve ser repetida e comple-
mentada em intervalos regulares.

QUEM ADMINISTRA O TRATAMENTO?

A prescricao de qualquer tratamento dietético e medica¢ao
requer uma avaliagao dos riscos e beneficios por especia-
listas familiarizados com este tratamento. Para controlar
0s problemas associados a esta doenga ou a terapia reco-
mendada e para implementar o tratamento com sucesso,
o tratamento deve ser iniciado e controlado por uma equi-
pa interdisciplinar de metabolismo composta por médicos
especializados em metabolismo pediatrico, nutricionistas
pediatricos, enfermeiros, fisioterapeutas, terapeutas da
fala, ergoterapeutas (no caso de distirbios alimentares) e
psicélogos. O acompanhamento prolongado dos doentes
num centro de metabolismo aumenta a probabilidade de
uma evolugdo assintomatica dos doentes.

FIGURA 3
TRATAMENTO DIETETICO
POBRE EM LISINA

ACIDO GLUTARICO +

A glutarilcarnitina
é excretada

Em termos quantitativos, a lisina € o aminoa-
cido precursor mais importante dos metaboli-
tos que se acumulam (&cido glutérico, &cido
3-hidroxiglutdrico, glutarilcarnitina) no caso
da aciduria glutéarica tipo I. Ao limitar a
ingestdo de lisina através da alimentacao,

é possivel reduzir a acumulacdo destes
metabolitos no organismo, especialmente

no cérebro.

FIGURA 4

TRATAMENTO COM CARNITINA

O glutaril-CoA acumulado liga-se a substan-
cia transportadora carnitina e, assim, pode
sair das células sob a forma de glutarilcar-
nitina e ser, finalmente, excretado na urina.
Neste processo, € libertado CoA livre nas
células e disponibilizado para outras rea-
c6es metabdlicas. No entanto, o organismo
perde muita carnitina nesta reacdo de
desintoxicacdo. Estas perdas sdo compen-
sadas com o sumo de carnitina.

COMO FUNCIONA O TRATAMENTO

DIETETICO POBRE EM LISINA?

A ingestdo limitada do aminoacido lisina, que na aciddria
glutarica tipo | ndo pode ser degradado adequadamente,
reduz significativamente a formacdo de metabolitos noci-
VOS no organismo e, portanto, também a sua acumulacao
no cérebro (ver Figura 3). No entanto, ndo é expectavel uma
normalizagdo completa destes metabolitos através do trata-
mento.

Uma dieta pobre em lisina deve ser implementada em todas
as criangas que a data do diagnéstico nunca tenham sofrido
uma crise encefalopatica aguda. Tal inclui todos os novos
casos de recém-nascidos diagnosticados. Os beneficios do
tratamento dietético sdo incertos em crianc¢as diagnostica-
das apenas depois de uma crise encefalopatica aguda. Um
dos efeitos possiveis é a prevengdo de novas crises ou a in-
terrupcao do agravamento dos problemas neurolégicos.

0 tratamento dietético na aciddria glutarica tipo | deve base-
ar-se nas necessidades diarias gerais, de acordo com a ida-
de e individuais de nutrientes. Tal é essencial para permitir
o crescimento e o desenvolvimento normais. A dieta tem em
consideracao as recomendacgdes nutricionais de associa-
cOes especializadas alemas e internacionais (por exemplo,
associagoes alemas, austriacas e suicas, OMS) que definem
as necessidades minimas de acordo com a idade de uma
crianca em crescimento.

A implementacdo pratica do tratamento dietético é explica-
da detalhadamente na segunda parte do guia. Em anexo en-
contra também tabelas nutricionais atualizadas e outros ma-
teriais (teis para a implementacdo do tratamento dietético.

CARNITINA

A carnitina é uma substancia transportadora importante do
corpo humano. E ingerida principalmente através dos ali-
mentos. A carnitina liga-se ao glutaril-CoA presente nas cé-
lulas do organismo (ver Fig. 1 e 3) e forma a glutarilcarnitina.
A glutarilcarnitina é libertada no sangue e, seguidamente,
excretada através dos rins junto com a urina. Esta é uma
estratégia fisiol6gica de desintoxicacdao do organismo, que
reduz a acumulacdao de metabolitos nocivos e aumenta a
quantidade disponivel da coenzima A livre (CoA), importante
para muitas reagoes metabdlicas (ver Fig. 4). Com esta im-
portante reagao, porém, o organismo perde uma quantidade
de carnitina tdo elevada que ndo pode ser compensada ade-
quadamente a partir dos alimentos. Tal provoca um défice
de carnitina. Um défice de carnitina é prejudicial para o or-
ganismo, visto que a carnitina também desempenha outras

ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1
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funcdes. Em particular, liga-se aos acidos gordos de cadeia
longa, permitindo assim que o organismo recorra as suas
reservas de gordura como uma fonte de energia importante.

A administracdo de carnitina cumpre, deste modo, varias
fungdes: 1) Promove a desintoxicag¢do natural do organismo
de metabolitos nocivos2) Aumenta a disponibilidade de CoA
livre e 3) Previne o défice de carnitina. O tratamento vitalicio
com carnitina & uma base essencial do tratamento e influen-
cia positivamente a evolucdo da doenca. Tal foi comprovado
também em doentes que ja sofreram uma crise encefalopati-
ca aguda. A dose de carnitina é ajustada pela equipa de me-
tabolismo responsavel segundo a idade, o peso e a concen-
tracao de carnitina livre detetavel no sangue. A dose inicial
recomendada é de 100 mg de carnitina por kg de peso corpo-
ral (dividida em 3 doses individuais). Em algumas criancas,
a utilizacdo de carnitina pode provocar um odor corporal for-
te (a peixe) e diarreia. Nesse caso, pode-se tentar reduzir a
dose ap6s consultar a equipa de metabolismo responsavel.

@

E absolutamente desaconselhado reduzir a toma diéria
de carnitina ou interrompé-la por completo sem consul-
tar a equipa de metabolismo responsavel!

LA RIBOFLAVINA (VITAMINA B2)

A enzima desidrogenase do glutaril-CoA afetada pela aci-
ddria glutarica tipo | requer riboflavina (vitamina B2) como
cofator para poder funcionar corretamente. A este respeito,
esperava-se que a atividade reduzida da enzima defeituosa
pudesse ser aumentada através da administracdo diaria de
riboflavina. No entanto, ndo foi possivel demonstrar em ne-
nhum estudo recente que a riboflavina tenha efetivamente
um efeito benéfico na evolu¢do da doenga. Uma explicacdo
provavel para este facto é que a riboflavina raramente con-
segue estimular a enzima defeituosa de maneira relevante.
Atualmente nao existe nenhum método fiavel para testar ou
prever a sensibilidade a riboflavina com base em exames ge-
néticos moleculares.

@

Frequentemente, a riboflavina causa dores abdomi-
nais, nduseas e vomitos.
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TRATAMENTO DE EMERGENCIA

QUE SITUAGOES SAO PERIGOSAS PARA O MEU FILHO?
Em algumas situagdes, o tratamento permanente combina-
do (dieta pobre em lisina, suplemento de carnitina) por si
s6 ndo oferece protecao suficiente a criancas com acid(ria
glutarica tipo | nos primeiros 6 anos de vida antes da ocor-
réncia de uma crise encefalopatica aguda. A administracao
de um tratamento de emergéncia intensivo é necessaria se
surgir uma situacao potencialmente perigosa. Alguns exem-
plos sdo doencas infeciosas acompanhadas de febre (espe-
cialmente se houver vomitos e diarreia), reac6es a vacinas e
cirurgias ou fases de jejum perioperatérias. Dado que existe
uma transicdo gradual entre o aparecimento dos primeiros
sinais de uma doenca infeciosa e o aparecimento de lesdes
cerebrais permanentes, ndo é possivel determinar com cer-
teza o inicio exato de uma crise. Por isso, é vivamente reco-
mendado um rapido inicio do tratamento de emergéncia e a
intensificacdo gradual em todas (!) as situacdes potencial-
mente perigosas.

COMO FUNCIONA O TRATAMENTO DE EMERGENCIA?
0 tratamento de emergéncia intensivo tem 0s mesmos ob-
jetivos que o tratamento permanente combinado, mas com
meios mais potentes. Os principios mais importantes do tra-
tamento de emergéncia sdo os seguintes:

— Aporte energético elevado (se necessario, complementa-
do com administracdo de insulina): este permite evitar ou
quebrar um défice energético ou de nutrientes (o chama-
do catabolismo). Tal é importante para reduzir a formacao
de metabolitos nocivos. Em caso de infe¢des acompanha-
das de febre e fases de jejum perioperatérias no ambito
de cirurgias, as necessidades energéticas do organismo
aumentam (regra geral: um aumento da temperatura cor-
poral de 1 °C aumenta as necessidades energéticas do
organismo em aprox. 10%).

— Reducdo ou interrupcdo da ingestdo de proteinas: em
caso de défice energético do organismo, a proteina do
organismo (tecido muscular) e os alimentos sao utiliza-
dos para gerar energia. Tal provoca um aumento dos me-
tabolitos nocivos. Por esse motivo, a ingestao de proteina
natural é temporariamente reduzida ou interrompida. As
misturas de aminoacidos sem lisina podem continuar a
ser administradas se forem toleradas pela crianca doen-
te. O aporte energético elevado e a libertacdo de insulina
estimulam fortemente a producdo de proteina nas células
do organismo. Assim, a quantidade normal de proteina
é tolerada novamente apds um periodo de tempo relati-
vamente curto. Deste modo, a ingestao de proteina nao
deve serinterrompida por mais de 24 h.

— Aumento da ingestdo de carnitina: ao duplicar a dose de
carnitina ou ao administrar carnitina através de perfusao,
a funcao fisioldgica de desintoxicacdo do organismo (for-
macao de glutarilcarnitina) é estimulada, o que permite
evitar de forma efetiva um défice de carnitina.

— Compensacdo de liquidos, eletrélitos e do equilibrio
acido-base: geralmente, nas doencas infeciosas acom-
panhadas de febre ocorre uma perda maior de liquidos,
eletrélitos e bases (transpiracdo, diarreia, vomitos), ao
mesmo tempo que a sua ingestdo é reduzida. E necessa-
ria uma rapida normalizacdo dos défices sofridos e uma
compensacao suficiente das perdas existentes para pro-
mover 0s processos de cura. Além disso, uma ingestdao
suficiente de liquidos e bases promove a excre¢do de me-
tabolitos nocivos na urina.

— Medidas de "poupanca” energética: devem ser aplicadas
generosamente medidas antipiréticas (fisicas e medi-
camentosas), uma vez que um aumento da temperatura
corporal provoca um aumento das necessidades energé-
ticas. Além disso, um tratamento temporario do aumento
da tendéncia ao vomito é Gtil para reduzir o aumento das
perdas de nutrientes e liquidos devido ao vémito repetido
e para possibilitar o estabelecimento de uma dieta.

POSSO INICIAR OU SEGUIR O TRATAMENTO

DE EMERGENCIA EM CASA?

0 tratamento de emergéncia esta estruturado como um es-
quema de etapas, ou seja, existe um esquema de tratamen-
to para o tratamento em casa e no hospital. No entanto, o
tratamento de emergéncia em casa apenas é recomendado
se o estado da crianga o permitir, se os pais da crianca tive-
rem recebido formacdo adequada e se a equipa de metabo-
lismo responsavel forinformada do estado da crianca em in-
tervalos regulares. De acordo com a nossa experiéncia, nao
é aconselhavel que os recém-nascidos e os bebés sigam o
tratamento de emergéncia em casa, devendo este ser admi-
nistrado no hospital responsavel. Do ponto de vista médico,
devem ser cumpridas as seguintes condicdes para seguir o
tratamento de emergéncia em casa:

— Temperatura corporal inferior a 38,5 °C.

— A crianga ndo tem vomitos e come normalmente.

— Nao existem sintomas de alarme, como: vomitos, diarreia,
cansaco acentuado, fraqueza muscular, distirbios de mo-
vimento.

FORMAGAO INTENSIVA
DOS PAIS

PLANOS DE TRATAMENTO/
CARTAO DE EMERGENCIA

MANUTENGAO DE RESERVAS

COOPERAGCAO ESTREITA
COM HOSPITAIS PEDIATRICOS
E PEDIATRAS LOCAIS

COMPORTAMENTO EM
VIAGENS DE FERIAS

CONSULTA EM CASO DE
DOENCAS INFECIOSAS

GESTAO DE CIRURGIAS

Os pais sdo informados detalhadamente sobre a evolucdo da doenca e os riscos
especificos. Recebem instrugdes precisas para a implementacao da terapia. Sdo
ministradas formac8es em intervalos regulares pelo centro de metabolismo res-
ponsavel. As formacdes continuas também se destinam a melhorar a percecao
da doenca.

Os planos de terapia por escrito devem ser disponibilizados a todos os envolvi-
dos (pais, centros de metabolismo, hospitais e pediatras locais) e sao atualizados
em intervalos regulares e adaptados a quaisquer alteragdes. Os pais também
recebem um cartdo de emergéncia que resume brevemente as informacgdes
mais importantes e contém o numero de telefone do centro de metabolismo
responsavel.

Os pais devem receber instrucdes no sentido de manter reservas suficientes de
alimentos especiais e medicamentos (tal também se aplica a viagens de férias,
etc.; ver abaixo).

O hospital pediatrico ou pediatra locais sdo contactados e informados pelo cen-
tro de metabolismo responsavel. Sdo fornecidos atempadamente documentos e
informacBes importantes por escrito (incluindo planos de tratamento por escrito)
pelo centro de metabolismo.

Se o centro de metabolismo responsavel se encontrar longe, pode ser iniciada
uma terapia de emergéncia interna no hospital pediatrico local. O centro de meta-
bolismo é informado imediatamente apds o internamento e coordena o decurso
seguinte do tratamento de emergéncia

Os especialistas/centros de metabolismo do local de férias sdo informados por
escrito sobre a doenca e os planos de terapia atuais apés o consentimento dos
pais. Sao disponibilizados aos pais o endereco de contato, nimero de telefone e
endereco de e-mail do colega/centro de metabolismo responsavel.

Os pais recebem instru¢des no sentido de entrar em contacto com o centro de
metabolismo responsavel assim que a temperatura corporal exceder os 38,5 °C,
aparecerem sinais clinicos de uma doenca infeciosa ou sintomas neurolégicos.
A terapia de emergéncia e, se necessario, o internamento no hospital pediatrico
local é coordenado pelo centro de metabolismo.

No caso de cirurgias programadas, o centro de metabolismo responsavel é pre-
viamente informado pelos cirurgides e anestesistas responsaveis, de modo a de-
finir a gestdo metabdlica perioperatéria. Se possivel, a monitorizagdo pré e pos-
operatoria deve ser realizada num centro de metabolismo. Em caso de cirurgias
de emergéncia, o centro de metabolismo € informado de imediato.

TABELA 1 ESTRATEGIAS DE OTIMIZAGAO PARA A IMPLEMENTAGAO DA TERAPIA DE EMERGENCIA
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O tratamento de emergéncia é administrado em casa du-
rante um periodo inicial de 12—24 h. O estado da crianca
(estado de consciéncia, febre, ingestao de alimentos, vomi-
tos, diarreia outras anomalias) é examinado a cada 2 horas
durante esse periodo. Qualquer agravamento implica o in-
ternamento imediato e o inicio do tratamento de emergén-
cia no hospital responsavel. Se necessario, 0s pais, ap6s
terem recebido a formacdo necessaria, também podem ad-
ministrar a solu¢ao de maltodextrina através de uma sonda
gastrica para garantir um aporte energético ideal (incluindo
a noite). Se o tratamento de emergéncia em casa tiver sido
bem-sucedido e ndo tiverem surgido quaisquer sintomas
alarmantes durante as primeiras 12—24 h, a ingestao de
proteina natural deve ser aumentada gradualmente duran-
te 24—48 h até que seja alcangado o plano dietético nor-
mal. Tal é necesséario para evitar um défice de proteina que,
por sua vez, pode favorecer uma crise metabélica.

Encontra as recomendacgdes para a administragao do trata-
mento de emergéncia em casa na pagina 35. As recomen-
dagdes para a administracdao do tratamento de emergéncia
em hospitais ndo sao relevantes para este guia, pois 0s
planos de tratamento de emergéncia correspondentes sao
guardados no processo da crianca no centro de metabolis-
mo responsavel. Além disso, estas recomendagdes podem
ser consultadas na diretriz (www.awmf.org).

COMO POSSO EVITAR ATRASOS NO

TRATAMENTO DE EMERGENCIA?

0 infcio tardio do tratamento de emergéncia ou a ausén-
cia deste durante uma situacao perigosa (infecdo acompa-
nhada de febre, reagdo a vacina, cirurgia) é a causa mais
comum da ocorréncia de uma crise encefalopatica aguda
com problemas neurolégicos permanentes, apesar do diag-
nostico e tratamento precoces.

Nome/Name:
Geralmente, o problema do atraso no tratamento de emer- Data de nasc/DOB: o Interromper a ingestio de proteina (max. 24 h)
géncia ou da auséncia deste deve-se a uma formacgao insu- FIGURA 5 ’ = Stop protein (max. 24 h)

Morada/Address:

ficiente dos pais. No entanto, também pode ser devido ao
envolvimento de médicos "externos" (servigo e urgéncias

Al

~

O inicio tardio do tratamento de emer-
géncia ou a auséncia deste durante uma
situacao perigosa (infecdo acompanhada
de febre, reacdo a vacina, cirurgia) € a
causa mais comum da ocorréncia de uma
crise encefalopatica aguda com proble-
mas neurolégicos permanentes, apesar
do diagndstico e tratamento precoces.

O TRATAMENTO DE EMERGENCIA E NECESSARIO
DEPOIS DOS 6 ANOS DE IDADE?

Embora nao haja conhecimento de nenhuma crise encefa-
lopatica aguda numa crianga com aciddria glutarica tipo |
ap6s os 6 anos de idade a nivel mundial até a data, nao
se pode descartar que doencas infeciosas acompanhadas
de febre, rea¢des a vacinas e cirurgias ap6s os 6 anos de
idade possam causar lesdes neuroldgicas subclinicas (ou
seja, ndo visiveis imediatamente ou apenas apds episddios
repetidos). Sdo imprescindiveis observac¢des futuras para
poder avaliar a sensibilidade do cérebro a situa¢des consi-
deradas perigosas (doencas infeciosas, rea¢des a vacinas,
cirurgias) até aos 6 anos de idade. Por esse motivo, o grupo
dedicado a elaboracgdo de diretrizes recomendou que deve
ser considerado o tratamento de emergéncia em criancas
ap6s os 6 anos de idade em caso de doenga grave ou no
ambito da gestdo perioperatéria (por exemplo, ao realizar
uma cesariana). Neste caso, o tratamento de emergéncia
baseia-se no tratamento da faixa etaria mais jovem, ou
seja, até aos 6 anos de idade, inclusive.

CARTAO DE EMERGENCIA
PARA A ACIDURIA GLUTARICA

CARTAO DE EMERGENCIA

Deve ser emitido um cartdao de emergéncia, de preferéncia
laminado e num formato pratico (por exemplo, cartdo de
crédito) por cada crianca com acidria glutérica tipo I, que
0s pais ou os doentes deverao levar consigo. Recomenda-
-se realizar varias cdpias caso diversas pessoas estejam
envolvidas nos cuidados da crian¢a. No automével, deve
ser colocado um cartdo de emergéncia num local bem visi-
vel. Antes de viajar para o estrangeiro, recomenda-se tam-
bém solicitar uma traducao do cartdao de emergéncia para
a respetiva lingua do pais em questao (e/ou para inglés). O
cartao de emergéncia deve resumir as informagdes essen-
ciais sobre a aciddria glutarica tipo | e incluir o nimero de
telefone do centro de metabolismo responsavel. O cartdao
de emergéncia visa garantir a implementa¢do rapida das
medidas iniciais necessarias em caso de emergéncia. As
doses indicadas devem ser verificadas regularmente pelo
médico especializado em metabolismo responsavel e, se
necessario, ajustadas. A figura seguinte (Fig. 5) ilustra, a
titulo de exemplo, um cartdo de emergéncia utilizado pelo
Centro de Medicina Pediatrica do Hospital Universitario de
Heidelberg

Centro de Pediatria y Medicina de la Adolescencia
Servigo de Neuropediatria e Medicina Metabdlica

Cartao de emergéncia

Doenga metabdlica congénita
Perigo de crises metabdlicas com risco de vida

Emergency Card

Inborn Error of Metabolism
Risk of life-threatening metabolic decompensations

Aciduria glutarica tipo |

Glutaric aciduria type |

Sintomas: perturbagdes do estado de consciéncia,
convulsdes, disturbios do movimento (distonia, coreia)

Situations: Refusal to feed, vomiting, diarrhea, febrile
illness, perioperative fasting

Symptoms: Altered consciousness, seizures, movement
disorders (dystonia, chorea)

Medidas/Treatment:

o Perfusdo de glucose (g/kg/d), se necessario + insulina
= Glucose perfusion (g/kg/d), if necessary + insulin

Aciduria glutarica tipo | / Glutaric aciduria type |

Descompensacién metabdlica inminente /
Impending metabolic decompensation

Situagdes: recusa alimentar, vémitos, diarreia, infegdo
acompanhada de febre, fase de jejum em caso de cirurgia

0-12 meses 1-3anos | 4-10anos |11-15anos >16 anos
Months Years Years Years Years

12-15 10-12 7-10 47 35
Chamada de emergéncia 112 Emergency Call o L-Carnitina i.v. (100 mg/kg/d)

Contactar imediatamente! = [-Carnitine IV (100 mg/kg/d)
e Andlises laboratoriais: gases no sangue, eletrdlitos

= |nvestigations: blood gases, electrolytes

de um hospital externo, por exemplo, no local de férias;
inacessibilidade ou falta de comunicagcdao com o médico
especializado em metabolismo anteriormente responsa-
vel), que até ao momento ndo estavam familiarizados com
o tratamento da crianga e com a aciddria glutarica tipo I.
Algumas estratégias de otimizacdo demonstraram ser (teis
para identificar a necessidade de um tratamento de emer-
géncia e para iniciar o tratamento sem atrasos. Estas estdao
resumidas na Tabela 1.

TIPO 1 (AMOSTRA)
O cartao de emergéncia deve ser

Telefone/Phone:

emitido pelo centro de meta-
bolismo responsavel. O médico

especializado em metabolismo Contact immediately!

responséavel deve verificar a

exatiddo do contetido. O cartdo +49 (0) 6221 56-4002

Servigo de metabolismo 24 h
Metabolic specialist on call 24h/7d

aqui ilustrado tem o formato de um

07-2018

cartao de crédito, é dobrado ao

meio e seguidamente laminado.
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TRATAMENTO DE DISTURBIOS
DO MOVIMENTO

Os distlrbios do movimento na aciddria glutarica tipo | sdo variaveis e dificeis de tra-
tar. A eficacia dos medicamentos utilizados ndo pode ser prevista com exatidao e re-
quer as competéncias de especialistas (neuropediatras). Portanto, este guia para pais
e doentes ndo contém informacdes sobre doses nem uma explicacdo em pormenor
deste tema. Uma anélise mais detalhada deste topico pode ser encontrada na diretriz
(www.awmf.org).

0s medicamentos mais utilizados para o tratamento de distlrbios do movimento na
aciddria glutarica tipo | (designagdo do principio ativo) sdo o baclofeno (se necesséa-
rio, também utilizado como bomba de baclofeno), as benzodiazepinas (por exemplo,
diazepam), o triexafenid, a tetrabenazina e a toxina botulinica A. Em casos individuais,
o tratamento com zopiclona também foi comprovado. Alguns dos medicamentos sem
eficacia comprovada para o tratamento dos distlirbios do movimento sdo os antiepi-
léticos (por exemplo, vigabatrina, carbamazepina, valproato), amantadina e L-Dopa.
Além disso, o valproato ndao deve ser utilizado, pois teoricamente pode ter uma in-
fluéncia negativa no metabolismo energético e provocar um défice de carnitina.

Relativamente a tratamentos neurocirirgicos ou estimulacao cerebral profunda, uti-
lizados noutros doentes com distonia, ainda existe muito pouca experiéncia, e por
vezes negativa, na aciddria glutarica tipo I. Os beneficios a longo prazo destas inter-
venc¢des neurocirdrgicas ainda ndo podem ser avaliados.

INTRODUCAO
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COMPOSICAO DA NOSSA ALIMENTACAO

Através da alimentacdo, ingerimos nutrientes essenciais.
Tal inclui os nutrientes essenciais que fornecem energia,
como proteinas, lipidos e hidratos de carbono, bem como
0s micronutrientes como as vitaminas, minerais e oligoele-
mentos, que ndo fornecem energia.

A aciddria glutarica tipo | € um distirbio que afeta o nu-
triente da proteina. No organismo, a proteina serve prin-
cipalmente como material de construcdao, por exemplo,
para os 6rgaos, misculos e células. Mas as substancias
reguladoras (enzimas, hormonas) e substancias protetoras
(anticorpos) do organismo também consistem em proteina.
Todas as protefnas sdo constituidas por 20 componentes
diferentes, os aminoacidos. Os aminoacidos sao ligados
em diferentes sequéncias para formar cadeias de diferen-
tes comprimentos. Oito destes aminoacidos sdao essenciais
(vitais). Isto significa que devem ser ingeridos através dos
alimentos em quantidades suficientes, porque o organis-
mo ndo consegue produzi-los.

Os nutrientes que compdem 0s nossos alimentos encon-
tram-se nestes Gltimos em diferentes quantidades e com-
binacdes. Os alimentos que contém os trés nutrientes es-
senciais sao sobretudo o leite, o iogurte e os frutos secos.
A combinacdo dos nutrientes proteina e lipidos encontra-se
sobretudo na carne, no peixe e no queijo. Os alimentos que
s6 contém um nutriente sdo os hidratos de carbono (por
exemplo, aglcar e refrigerantes) e os lipidos (por exemplo,
6leos vegetais e margarina).

OS ALIMENTOS SAO COMPOSTOS POR NUTRIENTES

PROTEINAS LiPIDOS

consistem em cadeias
de aminoécidos

LISINA TRIPTO-

FANO

HIDRATOS DE CARBONO

ALIMENTOS
PROTEINAS PROTEINAS PROTEINAS
GRASAS LiPIDOS LIPIDOS
HIDRATOS HIDRATOS HIDRATOS
DE CARBONO DE CARBONO DE CARBONO

Por ex., leite, Por ex., carne, Por ex., cereais, Por ex., aclcar, Por ex., 6leo,
jogurte, peixe, ovos, fruta, legumes, refrigerantes manteiga,
frutos secos queijo batatas margarina

FIGURA 6 COMPOSIGAO DA NOSSA ALIMENTAGAO

ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1
UM GUIA PARA PAIS E DOENTES
ALIMENTACAO E DIETA

CLASSIFICACAO DE ALIMENTOS PARA

A DIETA POBRE EM LISINA

Por ex.,
carne, peixe,
0oVvOos, queijo

Por ex,, leite,
iogurte,
frutos secos

Por ex., cereais,
fruta, legumes
com baixo teor
de lisina

Por ex., aclcar,
refrigerantes

Por ex., dleo,
manteiga,
margarina

PROTEINAS
LiPIDOS

PROTEINAS
LiPIDOS

HIDRATOS DE
CARBONO

PROTEINAS

HIDRATOS DE
CARBONO

HIDRATOS
DE CARBONO

FIGURA 7 ALIMENTOS CLASSIFICADOS POR CORES

Por ex., cereais,
fruta, legumes

com teor médio
de lisina, batatas

GRUPO VERDE

Inclui os alimentos pobres em lisina e
sem lisina. Estes alimentos podem ser
agrupados na chamada quantidade fixa
diaria de lisina (ver pagina 32). Deste
modo, ndo é necessario pesar nem cal-
cular diariamente estes alimentos. Re-
gra geral, é necessaria de metade a trés
quartos da dose diaria de lisina especi-
ficada para os alimentos do grupo verde.

GRUPO AMARELO

Inclui os alimentos com um teor médio
de lisina, que sdao adequados para a die-
ta pobre em lisina, mas apenas podem
ser consumidos em quantidades limi-
tadas. Estes precisam de ser pesados e
calculados. Alguns destes alimentos sao
necessarios para alcancar a dose diaria
de lisina especificada.

GRUPO VERMELHO

Devido ao seu alto teor de lisina, es-
tes alimentos nao sdao adequados para
doentes com aciddria glutarica tipo I.
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CO

MPOSICAO DA DIETA

A ALIMENTAGAO NO PRIMEIRO ANO DE VIDA

Bebés amamentados

0 bebé é alimentado com uma quantidade definida de
leite especial sem lisina (LIS) e com baixo teor de trip-
tofano (TRP). Além deste, o bebé pode ser alimentado
com leite materno conforme necessario. Nao é neces-
sario medir a quantidade de leite materno.

Bebés nao amamentados
0 bebé é alimentado com uma quantidade definida de
leite para bebés normal.

Além deste, é administrado um leite especial sem li-
sina (LIS) e com baixo teor de triptofano (TRP). O bebé
pode beber este Gltimo em quantidades ilimitadas.

Do 5.2 a0 6.2 més de vida, a alimentacdao com leite é
complementada com alimentos suplementares e é ini-
ciado o suplemento da mistura de aminoacidos con-
centrados.

NOS PRIMEIROS 4 A 5 MESES DE VIDA

PROTEINAS
LiPIDOS

Leite materno ou
leite para bebé

HIDRATOS DE CARBONO

Ingestdo limitada

sem lisina (LIS)

AMINOACIDOS
LiPIDOS

Leite especial

HIDRATOS DE CARBONO

Complemento ao leite materno

DO 5.° AO 6.° MES DE VIDA

PROTEINAS
Adicionalmente,

alimentos pobres +
em lisina

HIDRATOS DE CARBONO

Legumes até 100 mg LIS/100 g
Fruta até 50 mg LIS/100 g
Cereais até 350 mg LIS/100g
Por ex., trigo, milho-painco, milho

FIGURA 8 A ALIMENTAGAO NO PRIMEIRO ANO DE VIDA

Mistura de aminoacidos

AMINOACIDOS

sem LIS e com
baixo teor

DIETA A MESA COM A FAMILIA

Depois do primeiro ano de vida, os alimentos do grupo
verde constituem os alimentos basicos da dieta. Estes
sdao complementados pelos alimentos do grupo ama-
relo.

A crianca pode comer muitos dos alimentos da dieta
familiar, por exemplo:

— P&o, massas, arroz, batatas e bolinhos de massa

— Legumes (exceto leguminosas), salada, fruta

— Panquecas, waffles, bolos e pastelaria de massa fo-
lhada, massa quebrada, massa léveda e massa de
bolo. Para reduzir o teor de lisina, a massa do bolo
também pode ser preparada sem ovo e/ou leite.

ALIMENTOS SELECIONADOS + MISTURA DE AMINOACIDOS

TEOR MEDIO

RICOS EM LISINA DE LISINA

PROTEINAS

PROTEINAS
LiPIDOS

HIDRATOS DE
CARBONO

Leite, iogurte,
produtos lacteos
ricos em gordura

HIDRATOS DE
CARBONO

Cereais
> 350 mg LIS/100 g

Batatas, legumes
>100 mg LIS/100 g
(leguminosas ndo)

Fruta

>50 mg LIS/100 g
Frutos secos até
450 mg LIS/100 g

FIGURA 9 A ALIMENTACAOA PARTIR DO 1.° ANO DE VIDA

POBRES EM LISINA

PROTEINAS

HIDRATOS DE
CARBONO

Cereais até 350 mg
LIS/100 g

Por ex., trigo,
milho-pain¢o, milho

Legumes até 100 mg
LIS/100 g

Fruta até 50 mg
LIS/100 g

SEM LISINA

LiPIDOS

Oleo vegetal, manteiga,

margarina

SEM LISINA

HIDRATOS DE
CARBONO

Todos os aclcares,
refrigerantes, gomas

SEM LISINA

AMINOACIDOS
LiPIDOS

HIDRATOS DE
CARBONO

Leite especial
sem LIS e com baixo

sem gelatina, gomas teor de TRP
agucaradas, doces
de fondant

SEM LISINA

AMINOACIDOS

Mistura de aminoacidos sem

LIS e com baixo teor de TRP
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A LISINA E O TRIPTOFANO SAO 0OS

PRECURSORES DAS SUBSTANCIAS NOCIVAS

As substancias nocivas na aciddria glutarica tipo | — acido
glutarico e acido 3-hidroxiglutarico — sao formadas a partir
da lisina e do triptofano.

A LISINA E O TRIPTOFANOSAO

AMINOACIDOS ESSENCIAIS

Ambos os aminoacidos pertencem ao grupo dos aminodaci-
dos essenciais (vitais). Isto significa que estes aminoacidos
tém de seringeridos através dos alimentos em quantidades
suficientes, porque o organismo nao consegue produzi-los.
Por isso, 0s doentes com aciddria glutérica tipo | também
devem ingerir pequenas quantidades destes aminoacidos
com os alimentos.

A INGESTAO DE LISINA NUMA DIETA "NORMAL"

E DUAS VEZES SUPERIOR AS NECESSIDADES

Uma criang¢a de 3 anos com uma dieta normal ingere aprox.
2000 mg de lisina por dia. No entanto, as necessidades
reais de uma crianca de 3 anos sao significativamente me-
nores: em média, de 9oo mg por dia, ou seja, 60 mg/kg de
peso corporal (PC).

RECOMENDAGOES PARA A INGESTAO

DE LISINA E DE NUTRIENTES

A excecdo dos aminoacidos lisina e triptofano, as criancas
ingerem 0s mesmos nutrientes que as crian¢as sem doen-
¢as metabdlicas.

LISINA DE PROTEINA

NATURAL mg oy

PROTEINA SINTETICA

DE MAA 13-08

ENERGIA' kcal 100-80
TABELA 2

M = mes, A =ano

A Tabela 2 é utilizada nos centros de tratamento para ajus-
tar regularmente a dose diaria de lisina e de mistura de
aminoacidos ao peso corporal atual. Esta recomendacdo
corresponde a diretriz S3 atual da aciddria glutarica tipo |
(www.awmf.org).

As necessidades energéticas sao especificas de cada pes-
soa e variam consoante a idade e a atividade fisica. Portan-
to, as recomendagoes indicadas na Tabela sdo valores me-
ramente orientativos. Os controlos regulares do aumento
de peso e crescimento longitudinal mostram se a ingestdao
selecionada corresponde efetivamente as necessidades da
crianca. Em doentes com distirbios do movimento deve-se
contar com um aumento das necessidades energéticas e de
liquidos.

DIETA POBRE EM LISINA E TRIPTOFANO

O principio da dieta é limitar o teor de lisina e triptofano
dos alimentos a quantidade de que o organismo precisa
para a producdo da proteina endégena e para um cresci-
mento e desenvolvimento adequados para a idade. A lisina
e o triptofano sao componentes do nutriente proteico. Por
isso, uma reducao destes aminoacidos através dos alimen-
tos apenas é possivel por meio de uma limitagao da protei-
na (dieta pobre em proteina).

A REDUCAO DE LISINA E PRIORITARIA EM

RELACAO A REDUCAO DE TRIPTOFANO

A proporcao de lisina nos alimentos é muito superior a pro-
porcao de triptofano. Uma reducdo de lisina na dieta reduz
simultaneamente a ingestao de triptofano.

90 80 70 60 50-55 Consuzltar o)
ponto

10-08 08 08 08 08

80 94-81  94-81  94-81  86-63

' De acordo com as recomendaces da Alemanha, Austria e Suica (D-A-CH) (2015)

2 Depois dos 6 anos: ingestao de proteina controlada em conformidade com as recomendaces do Optimix®>. Consultar a Tabela 11, pag. 40

3 Optimix®, linstituto de Investigacdo de Alimentagdo Infantil, Dortmund; URL: http://www.fke-do.de/index.php

O CALCULO DE LISINA NOS ALIMENTOS E MAIS
PRECISO DO QUE O CALCULO DE PROTEINA

Uma reducdo de lisina direcionada nao é possivel apenas
com o calculo da proteina, porque o teor de lisina na protei-
na da dieta varia consideravelmente dependendo do grupo
de alimentos. O teor de lisina na proteina da dieta situa-se
entre 0s 2 e 0s 10%. Isto significa que o teor de lisina pode
variar substancialmente entre dois alimentos com o mesmo
teor de proteina.

Pao branco
659 contém 59 122 mg
Leite
150 g contém 59 425 mg
EXEMPLO

IMPORTANCIA DA MISTURA DE AMINOACIDOS

Para garantir que sao fornecidos ao organismo todos os
outros componentes proteicos em quantidade suficiente,
apesar da ingestdo limitada de proteinas de alimentos
naturais, é aconselhavel complementar a dieta com uma
mistura de aminoacidos. Consultar o capitulo Mistura de
aminodacidos.

CONTROLO DA DIETA

Através de um calculo regular do peso corporal e do cres-
cimento longitudinal é controlado se o tratamento dieté-
tico é suficiente e se estd a ser seguido com sucesso. O
calculo dos aminodcidos presentes no plasma é utilizado
para avaliar se os aminoacidos estdo a ser fornecidos em
quantidade suficiente. A concentracao de lisina e de outros
aminoacidos no plasma deve encontrar-se sempre dentro
dos valores normais

ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1
UM GUIA PARA PAIS E DOENTES
PRINCIPIO DO TRATAMENTO DIETETICO

IMPORTANCIA DA ARGININA PARA O

TRATAMENTO DIETETICO

A arginina é um aminoacido semi-essencial que, ao contra-
rio da lisina, é produzido pelo préprio organismo. Por outro
lado, a ingestdo através dos alimentos também é importan-
te, sendo que apenas cerca de 40% desta é absorvida pelo
intestino. A arginina "expulsa" a lisina na barreira sangue-
cérebro, uma vez que ambas utilizam a mesma "porta de
entrada" (transportador) para o cérebro. Teoricamente, este
mecanismo pode ser utilizado para o tratamento dietético.
No entanto, num modelo animal, s6 um aumento da dose
de arginina administrada oralmente, além de uma dieta po-
bre em lisina, provocou uma reducdo adicional percetivel
dos metabolitos toxicos no cérebro. Este fenémeno nao foi
ainda estudado de forma sistematica em seres humanos.
Além disso, esta situagdo também pode provocar proble-
mas de sadde (hipotensao arterial, dores de cabeca, hipo-
glicémia).

Tal como a lisina, o teor de arginina na proteina natural
esta sujeito a varia¢des significativas. O teor de arginina
das misturas de aminoacidos enriquecidas com arginina,
sem lisina e com baixo teor de triptofano comercialmente
disponiveis na Alemanha ainda mostrou diferengas no pri-
meiro ano de vida em produtos utilizados anteriormente,
mas estes ja ndo estdo presentes nos produtos atualmente
disponiveis. O teor de arginina &, assim, suficiente e to-
dos os doentes a quem foi administrado um suplemento
de misturas de aminoacidos sem lisina, com baixo teor de
triptofano e enriquecidas com arginina como parte de uma
terapia pobre em lisina demonstram um efeito positivo des-
ta terapia no desenvolvimento neurolégico.

¢» Atualmente, ndo ha provas do beneficio de um suplemento
adicional em altas doses de arginina como parte da terapia
metabdlica de emergéncia ou permanente. Portanto, a
arginina deve ser administrada exclusivamente através de
alimentos naturais e da mistura de aminoacidos.
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MISTURA DE AMINOACIDOS

A mistura de aminoacidos sem lisina e com baixo teor de
triptofano (MAA) complementa o tratamento dietético com
todos os aminoacidos — exceto a lisina. Além disso, é en-
riquecida com vitaminas, minerais e oligoelementos pre-
sentes nos alimentos ricos em proteinas. Deste modo, é
um complemento importante da dieta pobre em lisina. A
composicdo de todos os aminoacidos, vitaminas, minerais
e oligoelementos (micronutrientes) é adaptada as necessi-
dades de cada idade. Uma ingestao suficiente destas subs-
tancias é essencial para a producao de proteina endégena
e, assim, para o crescimento adequado a idade, bem como
para muitas fun¢des importantes do organismo.

Atodas as MAA disponiveis no mercado alemao é adiciona-
da uma pequena quantidade de triptofano. A adicao deste
aminoacido pretende reduzir o risco de ingestao insuficien-
te de triptofano. Um défice de triptofano pode, entre outras
coisas, provocar alteragdes neurolégicas graves. Com a
toma regular da mistura de aminoacidos na dose prescri-
ta, combinada com os alimentos recomendados da dieta
pobre em lisina, todos os aminoacidos, incluindo o tripto-
fano, bem como todos os micronutrientes, sao fornecidos
nas quantidades corretas.

DISTRIBUIGAO DA DOSE DIARIA

A MAA deve ser dividida em, pelo menos, 3 doses indivi-
duais, tomadas a refeicdao ou logo a seguir. Esta é a (nica
maneira de garantir que todos os aminoacidos sao utiliza-
dos para produzir a proteina endégena. Se a dose diaria
total for administrada em apenas uma toma ou com o es-
témago vazio, os aminoacidos chegam ao sangue muito ra-
pidamente. Nesse caso, uma parte dos aminoacidos entra
no metabolismo energético e deixa de poder ser utilizada
para a sintese de proteina. A absor¢dao de micronutrientes
também pode ser prejudicada.

RECOMENDAQf)ES PARA A PREPARAQAO

A mistura de aminoacidos em pé pode ser preparada como
bebida, creme ou gel. A quantidade prescrita de liquido
deve ser respeitada, caso contrario, podem ocorrer ndu-
seas, dores abdominais ou diarreia.

0 p6 pode ser misturado com menos liquido se o liquido
em falta for bebido imediatamente a seguir.

Para dar sabor, podem ser utilizados os seguintes alimen-
tos:

— Ch4, sumo de fruta ou de vegetais, néctar de fruta,
refrigerantes

— Cha granulado ou misturas em pé para bebidas

— Xarope de fruta

— Chantilly e aglcar baunilhado

— Alternativa vegana ao leite a base de graos —
exceto bebida de soja

— Puré de fruta, por ex., de maga

— Preparado para pudim com baixo teor de proteina

— Puré de legumes

— Ketchup, sumo de tomate

DICAS PARA A TOMA

— Tomar a refei¢ao ou logo a seguir, como um ritual
diario fixo

— Tratar como um medicamento

— 0 sabor é suavizado quando refrigerado

— Administrar com consisténcia, especialmente em
criancas pequenas. Nao admitir excegoes.

— Elogiar as criancas pequenas quando tomam a mistura
pode facilitar o processo

GLUTARAZIDURIE TYP 1
LEITFADEN FUR ELTERN
ERNAHRUNG UND DIATPLAN
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ALIMENTACAO DO BEBE

3,0-35
3,6-4,0
41-45

4,6-5,5
5,6-6,0

>6

AMAMENTACAO

Um bebé com aciddria glutarica tipo | também pode ser amamentado. Neste
caso, a quantidade de leite materno é reduzida e complementada com
uma quantidade definida de leite especial sem lisina e com baixo teor de

triptofano.

O leite especial é administrado ao inicio da toma. Depois deste, o bebé
pode mamar até ficar satisfeito. Uma vez que a quantidade de leite materno
e, portanto, a ingestdao de lisina sdo estimadas, sdo necessarios controlos
regulares do aumento de peso e do crescimento longitudinal, bem como
dos aminoacidos presentes no plasma. Este procedimento é utilizado
habitualmente e é considerado um método seguro.

Se, por outro lado, for especificada uma dose diaria precisa de lisina, o leite
materno deve ser medido. A quantidade de leite materno ingerida é calculada
pesando o bebé antes e depois de mamar (teste de pesagem do bebé). Os
resultados sdo registados e contabilizados ao longo de 24 horas. No inicio
da toma, é administrada a quantidade especificada de leite materno e, a
seguir, o leite especial sem lisina e com baixo teor de triptofano, conforme
necessario.

CALCULO DA QUANTIDADE DE LEITE ESPECIAL SEM LISINA E COM
BAIXO TEOR DE TRIPTOFANO

Ao reduzir a quantidade diaria de leite materno em cerca de 20% ja é possivel
conseguir uma reducdo suficiente de lisina. Isto significa que o bebé ingere
aproximadamente 20% da sua quantidade habitual de leite através do leite
especial sem lisina e com baixo teor de triptofano e 80% através do leite
materno.

Atabela que se segue mostra a propor¢ao de leite especial e de leite materno
na quantidade total de leite, com base no peso corporal.

100 400 500
120 450-500 600
140 550-600 700
160 600-650 800
180 700-750 900
200 800 1000

TABELA 4 DOSAGEM DO LEITE ESPECIAL

ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1
UM GUIA PARA PAIS E DOENTES
IMPLEMENTAGCAO DA DIETA

i

Regra geral: um bebé toma aproxi-
madamente a quantidade de leite
correspondente a um sexto do seu
peso corporal em 24 horas.

ALIMENTAGCAO COM LEITE PARA BEBE

Os leites para bebé contém mais lisina do que o leite materno. Porisso, a pro-
porcao de leite especial & maior em bebés ndo amamentados. A dose diaria
especificada de lisina é alcangada através de uma quantidade calculada de
leite para bebé. Esta deve ser distribuida por varias tomas ao longo do dia.
No inicio da toma, é administrada ao bebé a quantidade especificada de leite
para bebé e, a seguir, o leite especial conforme necessario.

Se for consumido o leite para bebé, em todas as outras tomas sera adminis-
trado exclusivamente leite especial.

INTRODUC}AO DE ALIMENTOS SUPLEMENTARES

Tal como no caso dos bebés sem doengas metabédlicas, a introducao de
alimentos suplementares com papas de legumes, cereais e fruta deve ser
realizada de acordo com o plano alimentar do Instituto de Investigacdao de
Alimentacgao Infantil de Dortmund (www.fke-do.de). Neste caso, a sele¢do
de alimentos é adaptada aos requisitos dietéticos especiais para a aciddria
glutérica tipo I.

1.2 etapa: papa de batata e legumes aos 4—5 meses

2.2 etapa: papa de cereais e leite com baixo teor de proteina aos 5—-6 meses
3.2 etapa: papa de cereais e fruta aos 6-7 meses

4.2 etapa: pao aos 10—-12 meses

Assim que a dieta com alimentos suplementares é iniciada, a lisina nela con-
tida deve ser calculada. O leite materno ou leite para bebé é reduzido em
conformidade.

TOMA DA MISTURA DE AMINOACIDOS NA PRIMEIRA INFANCIA

Com o inicio da dieta com alimentos suplementares, deve ser administrada
uma mistura de aminoacidos. Este inicio precoce é importante para que o
bebé se habitue ao sabor no momento oportuno. A experiéncia demonstra
que uma habitua¢do ao sabor o mais cedo possivel aumenta a aceitagao pos-
terior da mistura de aminoacidos por parte do bebé.

Inicialmente, a mistura de aminoacidos pode ser misturada com 1 ou 2 co-
lheres de papa. Deve ser administrada durante a refei¢do ou no fim desta, de
modo a conseguir a digestibilidade ideal de todos os componentes. Inicial-
mente, comega-se com uma pequena dose, que posteriormente é ajustada
pelo nutricionista responsavel ou pelo médico especializado em metabolismo.



CLASSIFICACAO DE ALIMENTOS

GRUPO 1
ALIMENTOS ADEQUADOS

Estes alimentos sao relativamente pobres em lisina
ou ndo contém lisina. Para estes alimentos pode ser
calculada uma quantidade fixa didria de lisina.

— Cereais selecionados e produtos derivados de cerais
P&o, produtos de panificacdo sem adi¢cdo de leite ou ovos
Massa sem ovo
Arroz
Farinha, flocos e sémolas de cereais de: trigo,
espelta, centeio, milho, milho-paingo, arroz

— Legumes até 100 mg LIS/100 g
por ex., tomate, pepino, cenoura, couve-rabano, pimento

— Fruta até 50 mg LIS/100 g
por ex., macd, pera, morangos, uvas, ameixas

— Alternativas veganas aos produtos lacteos
por ex., bebidas, iogurte, natas ou alternativa
a0 queijo — que ndo sejam a base de soja

— Produtos para barrar no pao com teor
de proteina de até 3 g/100 g

— Oleos vegetais, margarina, manteiga, banha

— Todos os tipos de aglcar, marmelada, geleia,
mel, xarope

— Doces sem adicao de gelatina, leite,
cacau ou frutos secos

— Sobremesas sem gelatina e sem leite
por ex., gelatina vegetal, sorvete de fruta, doces de fruta,
cremes de fruta, pudins a base de alternativa ao leite

— Bebidas
por ex., dgua, sumo de maga, bebidas a
base de sumo de fruta, refrigerantes

GRUPO 2
ALIMENTOS ADEQUADOS COM MODERAGAO

Estes alimentos contém bastante lisina. Por isso, tém
de ser calculados e pesados. Nos alimentos deste

grupo, a lisina esta disponivel na quantidade resultante

da diferenca entre a ingestao especificada de lisina
e a quantidade fixa didria de.

— Cereais e produtos derivados de
cereais de aveia e trigo mourisco

— Batatas

— Legumes com mais de 100 mg LIS/100 g
por ex., couve-flor, brécolos,
espinafres (leguminosas ndo)

— Fruta com mais de 50 mg LIS/100 g
por ex., banana, kiwi, meldo

— Sumos de fruta com mais de 15 mg LIS/100 mg
Todos 0s sumos puros exceto sumo de magd

— Produtos para barrar no pao com
mais de 3 g de proteina/100 g

— Enchidos especiais com baixo teor
de proteina ou vegetais

— Leite e produtos lacteos
por ex., leite, iogurte, natas, creme fraiche,
creme coalhado, queijo creme

— Frutos secos e sementes até 450 mg LIS/100 g
por ex., coco, nozes Macadamia, nozes,

avelds, castanhas, nozes Pecan

— Chocolate e doces que contenham chocolate

ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1
UM GUIA PARA PAIS E DOENTES
IMPLEMENTAGCAO DA DIETA

GRUPO 3
ALIMENTOS INADEQUADOS

Estes alimentos sdo muito ricos em lisina e, portanto,
nado sdo adequados.

— Carne, aves
— Peixe
— Ovos

— Queijos com menos de 60% teor gord. na m.s.,
equeijdo magro

— Leguminosas, por ex., lentilhas, feijdo, grao-de-bico

— Frutos secos e sementes com mais de 450 mg LIS/100 g
por ex., améndoas, amendoins, cajus, castanhas
do Brasil, pistachos, sementes de abdbora,
pinhdes, sementes de girassol, linhaca, sésamo,
sementes de papoila, quinoa, amaranto
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A QUANTIDADE FIXA DIARIA DE LISINA
A chamada "quantidade fixa diaria de lisina" pode facilitar
a implementacao diaria da dieta no quotidiano.

A partir dos alimentos de consumo diario do grupo verde,
é calculado um teor médio de lisina e definido como quan-
tidade fixa diaria de lisina. Esta é subtraida da dose diaria
de lisina.

Deste modo, ndo é necessario pesar nem calcular diaria-
mente estes alimentos, como por ex.: pao, massas, legu-
mes e frutas pobres em lisina. O valor da quantidade fixa
diaria deve ser verificado em intervalos regulares para re-
gistrar as altera¢des nas quantidades consumidas. O nutri-
cionista do seu centro de tratamento devera ensinar-lhe a
utilizar este tipo de calculo.

Pao, massas, sémolas, flocos, farinha, produtos de pastelaria

ESTIMATIVA DO TEOR DE LISINA NA

PROTEINA ALIMENTAR

Nos produtos finais, o teor aproximado de lisina pode ser
calculado com a ajuda dos dados da lista de ingredientes.
Para este tipo de calculo, sdo necessarias as seguintes in-
formacgdes:

— Teor de proteina do produto final
— Fonte principal da proteina do produto final

Diferentes fontes de proteina tém diferentes teores de li-
sina. A fonte de proteina pode ser consultada na lista de
ingredientes. Nesta lista, sao apresentados os ingredientes
de um produto final por ordem decrescente de proporc¢ao.

Para o célculo, dependendo da composicao do alimento
em questdo, a fonte de proteina é selecionada na tabela
seguinte e é consultado o teor correspondente em mg de
lisina por 1 g de proteina. Este nlimero é o fator pelo qual o
teor de proteina do produto final € multiplicado.

Trigo, espelta, milho-paingo,
milho

1
sem leite' nem ovos

2 P30, massas, flocos, farinha, produtos de pastela-ria sem leite’ nem ovos
Produtos derivados de cereais e produtos de panificagao

3 com proporcdo reduzida de leite' e/ou ovos, por ex., papas,
produtos de pastelaria e bolos
Produtos derivados de cereais e produtos de panificacdo com

4 proporcdo elevada de leite’ e/ou ovos, por ex., papas com leite,
panguecas com ovo, biscoitos

5 Fruta, por ex., sumos de fruta, sorvete de fruta, doces de fruta,
doces com gelatina

6 Preparados de legumes, por ex., molhos e sopas

7 Preparados de legumes com leite’ ou ovos

8 Produtos a base de batata, por ex., sopas e mo-lhos com leite'
e/ou ovos, produtos a base de soja

9 Leite' e todos os produtos lacteos, fermento de padeiro

10 Leite com chocolate

11 Carne e enchidos

12 Peixe e marisco

TABELA 5

! Leite refere-se também a produtos lacteos, por exemplo, queijo, iogurte, requeijdo, leite magro, leite em pé magro, etc. As informaces baseiam-se em

Centeio, aveia, cevada, arroz

Trigo, espelta, milho,
milho-painco, centeio, aveia,
cevada, arroz, ovos, leite'

Leite', ovos, trigo, espelta,
milho, milho-paingo, centeio,
aveia, cevada, arroz

Fruta, gelatina

Legumes
Legumes, leite’, ovos

Batatas, soja e outras
leguminosas, ovos, leite’

Leite', fermento
Cacau, leite'
Carne

Peixe, marisco

30

40

45

60

55

40
60

60

80
45
90
100

valores médios calculados a partir da base de dados nutricional Prodi 6.6 (Bundeslebensmittelschlissel 3.02, Souci, Fachmann, Kraut 2015)
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DOENTES COM DISTURBIOS DO MOVIMENTO

Aplicam-se recomendacdes
especiais a doentes com
distlrbios do movimento que
tém uma maior necessidade
de nutrientes e dificuldade em
comer ou em se alimentarem.
Estas criancas possuem

um risco maior de malnutricdo
(subnutricdo) e atrasos no
desenvolvimento. Tal pode
provocar um agravamento
rapido e significativo do estado
nutricional e dos disturbios do
movimento. Por esse motivo,
devem ser realizados controlos
médicos e dietéticos regulares
nestas criancgas.

1. RECOMENDAC}@ES GERAIS

— Controlos regulares do peso e do crescimento longitudinal

— Garantir que a crianga esta corretamente posicionada quando
estd a seralimentada

— Dependendo da gravidade da distonia, ter em consideracao o aumento
das necessidades energéticas e de liquidos

— Considerar a alimentacdo por sonda (a noite)

2. CRIANCAS COM LIGEIRAS DIFICULDADES EM MASTIGAR E ENGOLIR
Para a alimentacao destas criancas, sdo adequados os seguintes alimentos:
— Papas de cereais, leite e fruta

— Purés de legumes com batata, massas ou flocos de cereais

— Muesli

— Pao mole

— Batidos de fruta e legumes

Distribuicdo dosalimentosem pequenasrefei¢desfrequentes; eventualmente,
introduzir uma ceia antes de ir para a cama

Consoante as necessidades energéticas individuais da crianga, pode ser
aumentado o valor caldrico das refei¢des, adicionando, por exemplo:

— Maltodextrina

- Oleos vegetais ou natas de alta qualidade

— Leite em p6 sem proteina

Para saber as doses recomendadas, consulte o nutricionista do seu centro de
tratamento. Para triturar as refei¢des, pode utilizar uma varinha magica ou um
acessorio misturador para robds de cozinha.

3. CRIANCAS COM PROBLEMAS GRAVES DE ALIMENTACAO

— Para obter dicas de alimentagao, consultar o ponto 2

— Preparar os alimentos o mais concentrados possivel (muitas calorias,
volume reduzido)

— Se necessario, espessar as bebidas

— Se ndo houver melhorias, utilizar uma sonda nasogéastrica ou gastrostomia
endoscdpica percutanea (PEG).

4. ALIMENTAC}AO POR MEIO DA SONDA NASOGASTRICA OU PEG

— E possivel administrar uma alimentacdo parcial ou exclusiva por sonda.
As criancas que ainda comem bem, podem ser dadas refei¢des "normais"
durante o dia e, a noite, através de uma sonda e uma bomba de alimentacao.

— Recomenda-se uma alimentagdo por sonda totalmente equilibrada.
No entanto, na maioria dos casos esta deve ser complementada com
suplementos energéticos.

— A composi¢do da alimentagado por sonda deve ser verificada regularmente
relativamente a ingestao de lisina e ao fornecimento de todos os nutrientes
e energia.

ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1
UM GUIA PARA PAIS E DOENTES
TRATAMENTO DE EMERGENCIA

TRATAMENTO DE EMERGENCIA

(APOS CONSULTA DO CENTRO DE TRATAMENTO)

o

>

Se a quantidade total de liquidos
especificada no plano de emer-
géncia nao for alcancada, deve ser
administrado adicionalmente cha
ou agua enriquecidos com glucose
ou maltodextrina a cada 2 horas
aproximadamente (ver Tabela Solu-
cdo de maltodextrina).

PROCEDIMENTO GERAL
Reduziraingestao de lisina para, pelo menos, 50%. Depois, aumentar gradual-
mente a ingestdo de lisina até que o plano normal seja alcancado em 1 a 3 dias.

Cessar o consumo de alimentos ricos em lisina, por exemplo, leite e produtos
lacteos, legumes e frutas ricos em lisina (escolher exclusivamente os alimentos
do grupo verde).

Continuar a dar a mistura de aminoacidos sem lisina e com baixo teor de
triptofano.

Adicionar maltodextrina/glucose as bebidas (ver Tabela Solu¢do de malto-
dextrina).

A elaboracao de um plano de emergéncia personalizado pode facilitar a imple-
mentacdo do tratamento de emergéncia.

BEBES

No caso dos bebés, pode ser administrado leite com lisina temporariamente
(durante 24 a 48 h no maximo) em vez do leite especial sem lisina e com baixo
teor de triptofano. Administrar o leite especial (de formula consoante o plano
de emergéncia individual) em intervalos curtos e, no maximo, durante 24 a
48 h. A partir do 2.2 ou, o mais tardar, do 3.2 dia, a ingestao de lisina deve ser
aumentada.

2.2dia: 50% da dose diaria de lisina
3.2dia: 75-100% da dose diaria de lisina
4.2dia: dose diaria completa de lisina

CARNITINA
Durante o tratamento de emergéncia, a ingestdo de carnitina deve ser duplicada.

01 10-15 40-60 150-200/kg de peso corporal
1-2 15 60 120/kg de peso corporal
2-6 20 80 1200-1500
6-10 20 80 1500-2000
>10 25 100 2000
TABELA 6

SOLUGAO DE MALTODEXTRINA EM CASO DE DOENGCA

A informacao refere-se a percentagem em volume, por exemplo, 100 g de
maltodextrina em 1000 ml de dgua correspondem a uma solucao a 10%.
'Segundo: Dixon MA y Leonard JV. Intercurrent iliness inborn errors of intermediary
metabolism. Arch Dis Child 1992; 67:1387-1391
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EXEMPLOS DE PLANOS ALIMENTARES

IDADE: 1 MES — O BEBE E AMAMENTADO

Peso em kg: 3,40 | Comprimento: 52 cm

Quantidade total de leite estimada: aprox 500 ml | Objetivo: 20% da quantidade de leite estimada sob a forma de leite especial 100 ml
sem LIS e com baixo teor de TRP | Lisina: 100 mg/kg PC = 340 mg/dia

BIBERAO DE LEITE ESPECIAL SEM
LIS E COM BAIXO TEOR DE TRP
distribuido em 6 tomas

LEITE MATERNO
conforme necessario

TOTAL POR DIA
TOTAL POR DIA/KG PC

ENERGIA EM %

TABELA 7

No inicio da toma, é administrada a quantidade prescrita de leite especial sem LIS e com baixo teor de TRP. Depois deste, o bebé pode ser alimentado

com leite materno conforme necessario.

IDADE: 3 MESES — COM LEITE DE BEBE
Peso em kg: 5,10 | Comprimento: 60 cm

100 ml

400 ml

344

344

101

20

4.4

6,4

7%

3,5

16,0

19,5

57

51%

75

28,0

35,5

10,4

42 %

Objetivo: 100 mg lisina/kg PC = 510 mg/dia Leite especial sem LIS e com baixo teor de TRP: conforme necessario

BIBERAO DE LEITE PARA BEBE
1.2 ETAPA OU PRE
distribuir em 6 x 70 ml

SEM LIS E COM BAIXO TEOR
DE TRP conforme necessario

TOTAL POR DIA
TOTAL POR DIA/KG DE PESO

ENERGIA EM %

TABELA 8

No inicio da toma, é administrada a quantidade especificada de leite para bebé e, a seguir, o leite especial conforme necessario. A especificacdo de uma
quantidade minima de leite apenas é necessaria em caso de aumento de peso insuficiente.

420ml

300ml

512

512

100

5,5

6,0

1,5
2,2

9%

13,9

10,5

24.4
4,8

47%

31,5

22,5

54,0
10,6

44%

70

276

346

102

277

210

487

95

Alimentos incluidos na quantidade fixa didria de lisina

Alimentos que sao calculados e pesados

IDADE: 8 MESES

Peso em kg: 8,50 | Comprimento: 72 cm
Quantidade total de leite estimada: aprox. 500 ml | Objetivo: Lisina: 90 mg/kg PC = 760-800 mg/dia
Proteina da mistura de aminoécidos (MAA)/kg PC: 0,8—1g = 7-9 g no total

BIBERAO DE LEITE PARA BEBE
1.2 ETAPA OU PRE
distribuido em 6 tomas

LEITE ESPECIAL SEM LIS E COM BAIXO
TEOR DE TRP conforme necessario

REFEICAO DE LEGUMES

POR EX., MASSA COM CREME
DE BROCOLOS

MANTEIGA OU OLEO
aprox. 1 colher de cha

MAA SEM LIS E COM BAIXO TEOR DE TRP
(com 50 g proteina/100 g) misturar com
1-2 colheres de papa

PAPA DE CEREAIS E FRUTA

PURE DE FRUTA, conforme necessério
TOSTAS

MANTEIGA OU OLEO aprox. 1 colher de ché

MAA SEM LISINA E COM BAIXO TEOR
DE TRP (ver acima),
misturar com 1-2 colheres de papa

PAPA DE CEREAIS COM LEITE
LEITE PARA BEBE 1.2 ETAPA OU PRE

LEITE ESPECIAL SEM LIS E COM BAIXO
TEOR DE TRP

FLOCOS DE ARROZ OU SEMO-LA
PERA

MAA SEM LISINA E COM BAIXO TEOR
DE TRP (ver acima),
misturar com 1-2 colheres de papa

Liquidos adicionais aprox. 100 ml
TOTAL POR DIA
TOTAL POR DIA/KG DE PESO

ENERGIA EM %

TABELA 9

150 ml

50 ml

220 g

5¢g

5¢

150 g
20 g
5¢g

5¢g

150 ml
50 ml

20g
20g

59

183

271

36
39

183

44

761

90

2,0

2,5

2,5

20

1.4
0]

2,5

223
26

1%

50

1,75

4,6

0,2
0,9

5,0

175

0,2
(0|

294
3,5

34%

ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1
UM GUIA PARA PAIS E DOENTES
EXEMPLOS DE PLANOS ALIMENTARES

1.3

3,75

17,2

22,5
14,6

13

3,75

173
25

107,5
12,6

55%

99

35

134

45

74
77
45

9

35

776

Sl
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- Alimentos incluidos na quantidade fixa didria de lisina ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1
UM GUIA PARA PAIS E DOENTES

- Alimentos que sdo calculados e pesados EXEMPLOS DE PLANOS ALIMENTARES

IDADE: 3 ANOS
PESO: 15 kg | Comprimento: 100 cm
Objetivo: 60 mg LIS/kg PC = 900 mg/dia | Proteina da mistura de aminoacidos (ASM)/kg PC = 0,8 g proteina =12 g proteina da MAA

QUANTIDADE INGREDIENTES LIS (MG) PROTEINAS (G) LIPIDOS(G) HC(G)  CALORIAS
PEQUENO-ALMOGCO

79 MAA SEM LIS E COM BAIXO TEOR DE TRP 42 1 21
SUBTOTAL 336 10,7 10 43 312
ALMOCO

749 MAA SEM LIS E COM BAIXO TEOR DE TRP 4,2 1 21

SUBTOTAL 336 10,7 10 43 312
ENTRE REFEICOES

SUBTOTAL 86 25 9 20 169
JANTAR

79 MAA SEM LIS E COM BAIXO TEOR DE TRP 4,2 1 21
SUBTOTAL 269 10,0 17 32 332
BEBIDAS
SUBTOTAL 5 01 0 1" 47
TOTAL POR DIA 907 34,6 50 145 1198
TOTAL POR DIA/KG PC 60 2,3 33 9,7 80
ENERGIA EM % 12 37 51

TABELA 10
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A ALIMENTACAO DEPOIS DOS 6 ANOS DE IDADE

QUANTIDADES DE CONSUMO RECOMENDADAS

A alimentacao baseia-se nas recomendacdes da Optimix®
(dieta variada otimizada), um conceito para uma alimen-
tacdo saudavel para criangas e jovens. A Optimix® foi de-
senvolvida pelo Instituto de Investigacdo de Alimentacao
Infantil (FKE) em Dortmund. www.fke-do.de

Os alimentos basicos nesta faixa etaria sdao os cereais e
produtos derivados de cereais, bem como fruta e legumes,
complementados por uma quantidade limitada de alimen-
tos de origem animal.

As quantidades de alimentos de origem animal indicadas
na tabela seguinte estdo classificadas de acordo com as
faixas etarias. Sao consideradas um quadro geral para uma
dieta com quantidade controlada de proteina. Se estas
quantidades forem respeitadas, todos os nutrientes impor-
tantes serdao fornecidos em quantidades suficientes.

ALIMENTO DE ORIGEM QUANTIDADES

ANIMAL RECOMENDADAS

LEITE, PRODUTOS ) ) 425 (m) 450 (h) 450 (m) 500 (h)

LACTEOS' ml/dia, g/dia 350 400 420

CARNE, ENCHIDOS g/dia 40 50 60 65 (m) 75 (h) 75 (m) 85 (h)

[e)V/e 1] unidades/semana 2 2 2-3 2-3 (m/h) 2-3 (m/h)

PEIXE g/dia 50 75 90 100 (m/h) 100 (m/h)
Tabela 1

Quantidades de consumo recomendadas de alimentos de origem animal para criancas em idade escolar e jovens de acordo com a Optimix®.
f = sexo feminino; m= sexo masculine
100 ml de leite podem ser substituidos por aprox. 15 g de queijo de pasta semidura.
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SELEGAO DE ALIMENTOS (DEPOIS DOS 6 ANOS DE IDADE)
ADEQUADOS

— Cereais e produtos derivados de cereais
Pao, massas, arroz, produtos de panificagdo sem frutos secos ou
sementes ricos em lisina
— Batatas cozinhadas de qualquer forma
— Legumes, exceto leguminosas
— Fruta
— Matérias gordas para cozinhar e barrar
Manteiga, margarina, 6leos vegetais, banha
— Natas, creme fraiche
— Sementes e frutos secos até 450 mg LIS/100 g
Coco, nozes Macadamia, nozes, avelds, nozes Pecan, castanhas
— Aclcar e alimentos acucarados
Marmelada, geleia, mel, xarope, doces, doces com chocolate —
de preferéncia sem frutos secos e sementes ricos em lisina

por ex., iogurte, queijo com mais de 30% de matéria gorda

(100-150 g cozidas por semana)

por ex., améndoas, castanhas do Brasil, sésamo

Os alimentos do grupo amarelo sdo necessarios para uma

ingestao suficiente de proteinas, minerais, vitaminas e oligoelemen-
tos de elevada qualidade. Deve ser dada preferéncia ao leite e aos
produtos lacteos relativamente a carne e enchidos.

NADEQUADOS

— Frutos secos e sementes com mais de 800 mg LIS/100 g
Amendoins, cajus, pistachos, sementes de abdbora, sementes
de girassol, sementes de papoila, linhaga, pinhdes

Doses maiores do que as indicadas na tabela

Doses maiores de lentilhas, favas, feijdes de soja, ervilhas,
grdo-de-bico

Alimentos restritos

IDADE: 6 ANOS

Peso: 20 kg | Comprimento: 119 cm
Ingestdo de proteina de acordo com as quantidades de consumo recomendadas do Instituto de Investigacdo de Alimentacdo Infantil
(Optimix®) para uma alimentacao equilibrada

150 ml

40 g
59

100 g
100 g

50¢g
10g
159
40 g

160 g
10g
5¢
59
50g
100g
40 ml

100 g
20g

5049
10g

159

30g
150 ml

700 ml

TABELA 12

PEQUENO-ALMOCO
SUMO DE LARANJA
MUESLI DE:

MISTURA DE CEREAIS
LASCAS DE COCO
FRUTOS VERMELHOS

IOGURTE DE FRUTA 3,5% M.G.

SUBTOTAL
ENTRE REFEICOES

PAO INTEGRAL
MANTEIGA

SALAME

PEPINO

SUBTOTAL

ALMOCO

MASSA COZIDA PESADA
AZEITE

CEBOLAS
CONCENTRADO DE TOMATE
COGUMELOS

TOMATE

CALDO DE LEGUMES
SUBTOTAL

ENTRE REFEICOES
FRUTA

BARRA DE CHOCOLATE
SUBTOTAL

JANTAR

PAO DE MISTURA DE TRIGO E CENTEIO

MANTEIGA

QUEIJO DE PASTA SEMIDURA MIN. 45%

TEOR GORD. NA M.S.
PIMENTAO

LEITE DE VACA 3,5% M.G.
SUBTOTAL

BEBIDAS

AGUA, CHA

TOTAL POR DIA

TOTAL POR DIA/KG DE PESO
ENERGIA EM %

13

139
15
38
279
484

16

248

N

380

154

85
36

287

19
72
91

120
5

235

425
802

2045
102

41
0,4
0,8
3,9
10,3

4.2
0

29
0,2
7.4

8,0
0,0
(0N
(0N
2]
1,0
(OX
1,3

0,3
13
1,7

4,3
(OX

3

0,3
5]
12,9

0,0
43,5
2,2
12

ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1
UM GUIA PARA PAIS E DOENTES

A ALIMENTAGCAO DEPOIS DOS 6 ANOS DE IDADE

O W O W N

o o1 o —

57
29
34

13 65
24 141
0 33
6 36
15 106
58 381
21 16
0 74
0 56
1 6
22 252
45 229
0 88
0 2

0 2

0 12
3 20
0 8
49 361
14 65
13 96
28 161
23 123
0 74
0 44
1 7

7 98
31 345
0 0
188 1500
9,4 75
54



44|45 ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1
UM GUIA PARA PAIS E DOENTES
TABELA NUTRICIONAL PARA O CALCULO DE LISINA

TABELA NUTRICIONAL PARA O CALCULO DE LISINA

TODAS AS INFORMAC,C~)E$ NUTRICIONAIS REFEREM-SE A 100 G DOS ALIMENTOS ESPECIFICADOS
Fonte dos dados: Prodi 6.6 Expert (Bundeslebensmittelschliissel 3.02, SOUCI FACHMANN KRAUT 2015)

ALIMENTO LIS (MG) PROTEINAS (G) LIPIDOS (G) CALORIAS ALIMENTO LIS (MG) PROTEINAS (5) LIPIDOS(G) HC(G)  CALORIAS
PRODUTOS DE PANIFICACAO Pao pretzel 181 91 4 56 307
Apfelstrudel 64 2,3 6 26 7 Pdo sueco crocante 338 11,0 2 68 356
Base de torta de massa de biscoito/esponjosa €85 76 " 48 322 Tosta integral 213 7.9 3 48 262
Bolas de berlim recheadas de doce de cereja 236 6,2 1 46 310 Calda de agucar 79 1,2 0 67 278
Bolinhos de massa léveda 213 6,5 14 50 354 Compota, geleia, marmelada 7 0/ 0 69 284
Bolo de mel 135 4.4 1 68 310 Creme coalhado 22% M.G. 200 2,8 22 4 220
Bolos de manteiga de massa quebrada 192 6,3 25 60 502 Creme de cacau com avelas 181 43 31 58 537
Bolos Fie massa'de bolo, por ex., bolo mérmore, bolo 549 6.4 15 48 365 Mel 17 0,4 0 75 306
esponjoso, muffins Xarope de acer 0 0,0 0 67 274
Cheesecake 610 9l 9 23 216 1 ovo de galinha classe M (aprox. 58 g) 409 6,9 5 1 79
Croissant de massa folhada 233 75 33 45 514 Clara de ovo de galinha 638 11 0 1 48
C(;?Zia”tz 52;22”;2%‘3@ massa léveda, 540 75 s 49 302 Gema de ovo de galinha 123 16,1 32 0 348
o ol Ovo de galinha 706 1,9 9 2 137
M folh 4 2 2 422
assa folhada %8 3 o PRODUTOS GOURMET
M 321 5,6 0 84 364
erengue Alcaparras de conserva escorridas 140 2] 0 3 28
Palitos La Rei 588 1,8 7 74 412
aites e rene Caldo de carne, preparado 22 0,4 0 3
Palmiers de massa folhada 110 5,6 30 53 505
e Caldo de legumes, preparado " 0,2 2 20
Tarte d ad brad 93 29 9 35 233
arte de maca de massa quebrada Caldo, granulado, produto seco 1049 170 4 1 149
Te lima 2 47 221
orta de limdo o5 : 9 30 Concentrado de tomate 103 2,3 1 6 43
Tost 195 9,9 4 73 385
ostas ’ Ketchup 94 21 0 24 ip)
T de paod d léved 270 7.8 1 52 257
El a2 Maionese 80% M.G. 98 15 83 2 743
T de paod d léved 270 7.8 1 52 257
ranca ce pao foce e massa ee ° Molho de soja, produto final 588 8.7 0] 8 70
,
Molho tértaro 65% M.G. 72 11 65 15 642
Cacau em po6 parcialmente desengordurado 720 22,6 20 18 390
Mostarda 362 6,0 4 6 88
Fermento de padeiro fresco prensado, fermento em cubo 1230 16,7 1 1 96 ) ) o )
) Vinagre (de sidra, de ervas aromaticas, de vinho, etc.) 19 0,4 0 1 20
Fermento de padeiro seco 2894 35,6 2 32 328 CORDURAS EGlEDS
Gelatina 3800 84,2 0 0 343

Banha de porco 9 0/ 100 0 882
Fermento em po, bicarbonato de sddio, tartaro, solidificador de natas, pudim em po, etc., ndo calculados

Manteiga 48 0,7 83 1 741

Pdes/baguete 190 8,9 2 56 278

9 Margarina 15 0,2 80 0 709
P&o azimo 188 8,2 1 49 248 p ) ) ) )

Oleos vegetais, por ex., 6leo de girassol, 6leo de colza,

P&o branco/torrada 188 8.2 1 49 248 azette, etc. 0 00 100 0 884
Pdo de centeio 299 80 2 39 226 PEIXE E ORGANISMOS MARINHOS
P&o de mistura de centeio 300 6,7 1 46 230 Argolas de lulas fritas 1296 14.6 4 9 134
P&o de mistura de trigo 74 1 46 236 Barrinhas de peixe panadas ultracongeladas 1033 12,1 9 14 183
P&o Graham 200 8,4 1 40 220 Bivalves 842 10,5 1 3 66
P3o integral/multicereais 253 8,3 1 51 267 Crustaceos cozinhados 1468 18,6 2 1 92

Pdo integral 297 73 1 39 213 Peixe cozinhado 2207 22,2 3 0 114
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ALIMENTO LIS(MG) PROTEINAS (G) LIPIDOS(G) HC(G)  CALORIAS ALIMENTO LIS (MG) PROTEINAS (G) LIPIDOS(G) HC(G) CALORIAS
Peixe cru 1923 19,3 2 0 100 Cenoura 47 0,8 0 7 39
Chicéria 71 1,2 0 2 16
Enchido de porco fumado "Teewurst" 1033 12,0 45 2 456 Chucrute escorrido 71 1,5 0 1 21
Enchido de porco fumado "Teewurst" 1033 12,0 45 2 456 Couve branca 65 14 0 4 30
Frango cru 1768 19,9 10 0 166 Couve chinesa 58 11 0 1 16
Mortadela de Bolonha 930 12,1 28 0 300 Couve frisada 240 43 1 3 45
Mortadela de porco 1437 16,6 10 3 172 Couve-de-bruxelas 250 45 0 3 44
Peito de peru cru 2110 24) 1 0 107 Couve-flor 140 2,5 0 2 28
Presunto de porco cozido 2320 22,5 4 1 128 Couve-nabo 48 1,2 0 6 36
Presunto de porco cozido 2320 22,5 4 1 128 Couve-rdbano 64 1,9 0 4 28
Presunto de porco fumado cru (perna) 1878 21,2 6 0 136 Couve-roxa 71 1,5 0 4 27
Presunto de porco fumado cru (perna) 1878 21,2 6 0 136 Curgete 133 2,0 0 2 23
Rolo de carne da Baviera 1019 1,8 27 0 292 Dente-de-ledo 189 3] 1 2 35
Salame 1650 19,4 33 2 375 Endivia 42 1,2 0 2 20
Salame 1650 19,4 33 2 375 Ervilhas verdes 610 6,5 0 12 91
Salsicha de figado 963 12,5 31 1 331 Escarolas 105 1,8 0 1 18
Salsicha para fritar 110 12,8 27 0 289 Escorcioneira 92 1,4 0 2 54
Salsichas/salsicha de vitela e porco/salsichas tipo Viena 138 13,1 25 0] 271 Espargos 89 2,0 0 2 21
Salsichas/salsicha de vitela e porco/salsichas tipo Viena 138 13,1 25 0 271 Espinafres em folha 160 2,8 0 1 22
Feijao verde 140 2,4 0 5 37
Abdbora 53 11 0 5 29 Funcho 92 1,4 0 3 23
Acelga 84 21 0 1 21 Gengibre 68 1,2 1 9 53
Aipo-rébano 74 16 0 2 27 Milho doce 130 33 1 16 95
Aipo 19 12 0 2 21 Nabo 51 1,0 0 5 32
Alcachofra 158 2,4 0 3 43 Pastinaga 78 13 0 12 64
Alface iceberg 59 1,0 0] 2 15 Pepino 26 0,6 0 2 14
Alface romana 95 16 0 2 18 Pimentdo 59 11 0 3 23
Alface-de-cordeiro 10 1,8 0 1 18 Quiabo 125 21 0 2 29
Alface 70 1,2 0 1 14 Rabanete vermelho 71 11 0 2 17
Alho-francés 139 21 0 3 29 Rabanete 58 1,1 0 2 18
Alho 363 6,0 0 28 145 Rébano 123 2,8 0 12 78
Azedas 196 32 0 1 26 Repolho 92 2,8 0 3 32
Azeitonas pretas marinadas escorridas 65 1,8 17 4 200 Ricula 18 26 1 2 30
Azeitonas verdes marinadas escorridas 51 14 14 2 148 Salsa de raiz grossa 13 2.9 0 6 48
Beldroega 92 1,5 0 1 17 Tomate 29 0,9 0 3 20
Beringela 34 1,2 0 2 20 Urtigas 415 7.4 1 1 48
Beterraba 82 1,5 0 8 47
Brécolos 150 3.8 0 3 34 Amaranto cru 747 14,5 7 66 403
Cebolas 57 1,2 0 5 30 Amido de milho N 0,4 0 86 353
Cebolinhas 82 1.3 0 6 34 Amido de trigo 9 0,4 0 86 355
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ALIMENTO LIS (MG) PROTEINAS (G) LIPIDOS (G) HC (G) CALORIAS ALIMENTO LIS (MG)  PROTEINAS (G) LIPIDOS (G) HC (G) CALORIAS
Arroz cru 270 74 1 78 355 Bgtatas assadas, rosti de batata, panquecas de batata, 189 29 8 26 190
Arroz descascado cozido 77 21 0 19 87 fritas/prontas para consumo
Aveia crua 440 107 7 56 351 Batatas descascadas cruas 127 1,9 0 16 76
Caricie @ 75 95 2 61 96 Batatas fritas prontas para consumo 275 4,2 15 36 295
Cevada crua 377 12 2 63 338 Batatas fritas 400 55 39 45 562
CusauR @i 319 17 9 69 53 Bolinhos de batata crus 231 4.8 2 23 131
Espelta verde/espelta crua 316 "6 3 63 347 Bolinhos de batata fritos 167 2.9 > 16 123
Farinha de araruta 20 0.4 0 94 388 Gnocchi crus 167 39 ! 34 165
Farinha de centeio tipo 1150 350 90 1 68 338 Topinambo cru 22 26 v & o
Farinha de espelta verde 284 10,4 2 77 383
Farinha de fécula de batata 41 06 0 83 341 Brie min. 60% teor gord. na m.s 1199 16,8 33 0 362
Farinha de trigo mourisco 305 51 1 78 351 Creme de queijo fresco min. 60% teor gord. na m.s. 1200 13 32 3 337
Farinha de trigo tipo 1050 300 121 2 67 347 Mascarpone min. 80% teor gord. na m.s. 390 4,5 40 3 387
Farinha de trigo tipo 405 M 10,0 1 72 348 Mozarela de leite de vaca min. 45% teor gord. na m.s. 1440 171 21 2 263
Flocos de aveia integral 457 132 7 60 373 Parmesao min. 40% teor gord. na m.s. 2447 34,3 30 0 407
Flocos de milho-painco 240 106 4 69 364 Queijo azul min. 50% teor gord. na m.s. por ex., roquefort 1628 21,6 30 1 358
Flocos de milho 180 77 1 80 368 Queijo de cabra min. 45% % teor gord. na m.s. 2012 25,3 27 0 344
Flocos de trigo 316 n4 5 60 330 Queijo de ovelha/Feta min. 50% teor gord. na m.s. 1204 15,7 24 1 284
Grumos de cevada crua 320 10.4 1 71 351 Queijo de pasta cozida min. 40% teor gord. na m.s. 904 12,0 14 3 187
Grumos de trigo mourisco cru 390 81 5 73 348 Queijo de pasta semidura min. 30% teor gord. na m.s. 2107 26,5 16 0 252
Gréos inteiros de milho-painco cru 226 96 4 64 355 Queijo de pasta semidura min. 50% teor gord. na m.s. 1649 21,9 30 0 356
Ty — 371 10 7 59 364 Queijo de pasta semidura min. 45% teor gord. na m.s. 2012 25,3 27 0 344
P&o ralado 276 101 2 74 368 Queijo fresco granulado 927 12,3 4 3 104
Quinoa crua 360 12.2 6 62 369 Queijo fundido min. 50% teor gord. na m.s. 904 12,0 27 7 318
Ssémola de milho, polenta, crua 237 8.8 1 74 354 Queijo Raclette min. 45% teor gord. na m.s. 1620 227 28 0 343
sémola de trigo 281 103 1 69 342 Requeijao min. 20% teor de gord. na m.s. 1050 12,5 5 3 109
Trigo cru 316 1.4 5 60 330 Requeijao min. 40% teor gord. na m.s. 930 (N n 3 159
Ervilhas maduras cruas 1613 22,9 1 42 309 Agrigo fresco — 4.2 L 2 .l
Feij&o branco cru 1694 213 2 40 277 Alho dos ursos fresco 5/ 0.9 0 3 23
Feijdo branco maduro de conserva escorrido 715 90 1 17 17 Cebolinho fresco [ S L 2 40
Feijao vermelho cru 1768 22 1 37 292 Endro fresco 243 37 ! 8 65
Feijao vermelho de conserva escorrido 750 9,4 1 15 124 Manjericao fresco 2ot =l L > o
Feijdes de soja maduros crus 1937 337 18 6 365 Salsa em folha fresca 280 44 0 / 60
Grdo-de-bico de conserva escorrido 516 73 3 17 133 Selvl il 1 17 Z / 2
Grdo-de-bico maduro cru 1402 19,8 3 38 309
Lentilhas maduras cruas 1731 235 1 49 329 Creme fraiche/creme azedo 40% M.G. 150 21 40 2 373
logurte 10% M.G. 221 31 10 4 18
Banana-péo 69 1 0 28 127 logurte 3,5% M.G. 280 3,9 4 4 69
logurte de frutas 3,5 % M.G. 279 3,9 3 15 106

Batata-doce 70 1,6 1 24 17
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ALIMENTO

Kefir 3,5 % M.G.

Leite coalhado (leite fermentado) 3,5% M.G.
Leite coalhado com frutas

Leite de vaca 3,5% M.G.

Leite materno

Leitelho

Natas 30% M.G.

Natas acidas 10% M.G.

Soro doce

Massa integral sem ovo de trigo cozida
Massa integral sem ovo de trigo crua
Massa sem ovo a base de sémola de trigo duro crua

Massa sem ovo a base de sémola de trigo duro cozida

FRUTOS SECOS E SEMENTES
6

Améndoas doces
Amendoins

Avelds

Cajus

Castanhas do Brasil
Castanhas

Lascas de coco
Linhaca

Nozes Macadamia
Nozes Pecan

Nozes

Pinhdes

Pistachos

Sementes de abdébora
Sementes de girassol
Sementes de papoila

Sésamo

FRUTA
4

Abacate
Airelas-vermelhas
Alperce
Ameixa Mirabelle
Ameixas
Amoras

Ananas

LIS(MG) PROTEINAS (G) LIPIDOS(G) HC(G)  CALORIAS
230 32 4 64
242 34 4 64
206 2,9 3 14 99
283 34 4 5 65
86 11 4 7 69
330 35 1 4 37
168 2.4 32 3 303
200 2.8 18 3 187
79 08 0 5 25
163 6,0 1 27 153
366 13,4 3 61 345
240 12,5 1 70 357
107 56 1 31 159
580 240 53 611
1100 29,8 48 599
450 16,3 63 664
1000 210 47 22 598
530 17,0 68 4 697
150 2,9 2 41 212
300 74 65 8 668
880 223 37 8 488
336 8.8 73 4 719
441 1,0 72 4 717
410 16,1 71 6 723
868 24,0 51 7 589
1108 20,8 52 12 608
2283 35,5 46 3 581
960 26 26 35 491
1195 2338 42 4 526
640 209 50 10 593
90 14 13 138
1 0,3 1 41
69 0,9 0 45
24 07 0 14 67
19 06 0 10 48
38 1,2 1 6 43
35 0,5 0 12 59

ALIMENTO
Banana
Cerejas
Clementinas
Diospiros
Figos secos
Figos
Framboesas
Groselha verde
Groselhas
Kiwi

Laranja
Lichias

Lima

Limé&o

Maca
Manga
Maracuja
Marmelo
Melancia
Meloa
Mirtilos
Morangos
Nectarina
Papaia
Passas de uva
Pera
Péssego
Roma
Ruibarbo
Tamaras
Tangerinas
Toranja

Uvas

ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1
UM GUIA PARA PAIS E DOENTES
TABELA NUTRICIONAL PARA O CALCULO DE LISINA

COGUMELOS

Armillaria cru

Boleto cru

Cantarelo cru

Champignon cru

Cogumelo Leccinum scabum cru

Cogumelo Leccinum versipelle cru

LIS(MG) PROTEINAS (G) LIPIDOS(G) HC(G)  CALORIAS
57 11 0 20 93
36 09 0 13 64
41 07 0 9 50
42 06 0 16 76
140 3,5 1 55 272
60 13 1 13 67
42 13 0 5 43
25 08 0 7 43
36 11 0 5 40
76 10 1 9 62
39 10 0 8 47
68 09 0 17 78
31 05 2 2 48
35 07 1 39
15 03 0 14 65
58 06 0 12 62
182 2,4 0 10 67
23 04 1 50
89 06 0 39
67 09 0 12 57
16 06 1 46
34 08 0 36
44 0,9 0 12 60
52 05 0 7 36
71 2,5 1 68 314
26 05 0 12 58
29 08 0 9 44
53 07 1 16 80
25 06 0 1 20
90 20 1 65 297
36 07 0 10 54
19 06 0 7 45
15 07 0 15 72
215 3.2 1 0 30
190 54 0 1 39
39 2.4 0 0 21
170 41 0 1 24
41 47 1 0 38
98 2,2 1 0 26
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ALIMENTO LIS (MG) PROTEINAS (G) LIPIDOS(G) HC(G)  CALORIAS
Cogumelo Shitake cru 56 1,6 0 12 46
Miscaro cru 57 2,8 1 0 28
Morchella cru 168 2,5 0 1 28
Pleuroto cru 150 35 0 35
Trufa crua 490 8,3 1 7 90
Rebentos de bambu crus 128 2,5 0 1 23
Rebentos de bambu de conserva escorridos "3 2,2 19 1 0
Rebentos de feijjao mungo 246 3,2 0 2 26
Rebentos de luzerna (alfalfa) crus 224 40 1 2 35
Rebentos de soja crus 444 6,3 1 5 59
Alcaguz 105 4.4 1 87 381
Aperitivos tufados de amendoim 335 10,4 35 45 538
Arroz tufado 291 7,5 2 84 394
Batatas fritas 400 55 39 45 562
Bolachas de dgua e sal 218 1 3 75 386
Bolachas de chocolate 222 6,7 24 55 466
Bolachas de manteiga 308 81 " 75 441
Chocolate granulado 335 72 18 62 458
Chocolate preto 377 8,1 31 46 514
Drageias de chocolate 215 46 4 78 381
Fondant 0 0,0 0 88 357
Gelado com leite e 16 22 12 250
Gelado de dgua/gelado de sabores artificiais 0 0,0 0 15 61
Gomas acucaradas 71 16 0 79 352
Gomas de ursinhos com gelatina 434 6,6 0 79 348
Gomas de ursinhos sem gelatina 0 0] 0 83 334
Leite com chocolate 393 9,2 32 54 539
Leite gordo com chocolate e frutos secos 553 9,2 32 50 531
Marshmallows com cobertura de chocolate 216’ 36 n 64 357
Marshmallow 132 2,0 0 80 333
Nougat 94 33 13 81 457
Palitos salgados 185 97 1 76 354
Pastilha elastica 7 0, 0 95 387
Pipocas 342 12,7 5 67 388
Rebucados 33 0,5 0 95 391
Sorvete de fruta 107 15 2 29 142
Sorvete 12 0,2 0 32 139
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