Seguranca e eficacia de uma formula para tratar deficiéncia de glutaril-CoA
desidrogenase produzida no Brasil
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Introducdo: A degeneracdo estriatal por deficiéncia de glutaril-CoA desidrogenase é uma
emergéncia neurologica que pode ocorrer durante a infancia naqueles com aciduria glutarica tipo
1 (GA1). Esse quadro estd associado a elevacdo de glutaril-CoA e seus derivados em sistema
nervoso central, que dependem do influxo de lisina cerebral. Assim, o tratamento nutricional
consiste em implementar dieta hipoproteica e restrita em lisina com formula metabolica
especifica. A terapéutica deve ser instituida precocemente, uma vez que a dieta é ineficaz na
reversdo de sequelas. Devido a pandemia do Coronavirus 19, houve dificuldade para importacao
de formulas metabdlicas especificas. Objetivo: apresentar férmula metabdlica individualizada
para pacientes com GA1 produzida no Brasil. Métodos: Foi desenvolvida formula sabor baunilha
nutricionalmente completa isenta de lisina, com restricdo de triptofano e enriquecia de arginina.
Foram realizados ajustes dos micronutrientes em relagcdo aos produtos internacionais a fim de
atender as recomendacdes da ANVISA. Resultados: Cinco pacientes estdo em uso corrente
dessa férmula, sendo trés por via oral e dois por gastrotomia. Todos com boa aceitacdo e
estabilidade clinica. A idade de inicio de uso variou de dois meses a cinco anos. Duas pacientes,
atualmente com 27 e 36 meses de idade, foram diagnosticadas em triagem neonatal, iniciaram
tratamento precocemente e ndo apresentaram crise metabdlica com degeneracao estriatal até o
momento. Conclusédo: O uso da formula produzida no Brasil parece ser segura e eficaz, sem
relatos de efeitos adversos. Além disso, a boa palatabilidade permitiu boa adeséo ao tratamento
independente da via de oferta da dieta (oral ou enteral).
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