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RESUMO:

A deficiéncia de biotinidase ¢ um erro inato do metabolismo com padrdo de heranca
autossOmica recessiva, na qual a atividade da enzima biotinidase ¢ ausente ou reduzida, como
resultado tem-se a incapacidade do organismo em fazer a reciclagem da biotina com posterior
eliminacdo de biocitina pela urina. Pode ser classificada em dois subgrupos: deficiéncia
profunda e parcial, dependendo da atividade enzimdtica que ¢ aproximadamente inferior a
10% e entre 10 e 30% da atividade média normal, respectivamente. As manifestagdes clinicas
incluem: alopecia, atraso no desenvolvimento, hipotonia muscular, crises epilépticas,
infecgdes de pele, ataxia, conjuntivite, deficiéncia auditiva, letargia, problemas respiratorios,
deficiéncias visuais, coma, diarreia e infecgdes fungicas. O diagnostico pode ser realizado
através da triagem neonatal mais conhecido como o teste do pezinho, antes do inicio dos
sintomas, de maneira precoce. O tratamento ¢ através da administracdo oral de biotina em
doses de 5 a 20 mg, independente do peso e idade. Objetivo: Avaliar perfil nutricional de um
paciente com deficiéncia de biotinidase diagnosticado em laboratorio de referéncia para erros
inatos do metabolismo. Métodos: Foram coletados dados clinicos e laboratoriais, a partir do
prontudrio do paciente e adicionalmente foi aplicada uma ficha para a avaliagdo nutricional,
sendo aferido peso, estatura, circunferéncia do brago, circunferéncia da cintura, pregas
cutaneas tricipital e subescapular, perimetro cefalico. De forma complementar, foi aplicado
um questionario de frequéncia alimentar. Resultados: Obteve-se nas avaliagdes baixo peso
para idade, estatura muito baixa para idade no parametro IMC/I com risco de sobrepeso.
Conclusdo: Por se tratar de apenas um paciente, os resultados sdo limitados e mais estudos
relacionados ao manejo nutricional de pacientes diagnosticados com deficiéncia de

biotinidase sdao necessarios.

Palavras chave: Deficiéncia de biotinidase; Erros Inatos do Metabolismo; Avaliagao

nutricional; relato de caso.



ABSTRACT

Biotinidase deficiency is an inborn error of metabolism with an autosomal recessive
pattern of inheritance, where biotinidase enzyme activity is absent or reduced as a result, the
body is unable to recycle biotin and has the loss of biocytin in the urine with subsequent
elimination of biocytin in the urine. It can be classified into two subgroups: profound and
partial deficiency, depending on the enzymatic activity which is approximately less than 10%
and between 10 and 30% of the average normal activity, respectively. Clinical manifestations
include: alopecia, developmental delay, muscle hypotonia, epileptic seizures, skin infections,
conjunctivitis, hearing impairment, lethargy, respiratory problems, visual impairments, coma,
diarrhea and fungal infections. The diagnosis can be made by neonatal screening better known
for Newborn Screening Test before the onset of symptoms, as early as possible. Treatment is
through oral administration of biotin. in doses of 5 to 20 mg, regardless of weight and age.
The treatment is simple and inexpensive. Objective: Evaluate the nutritional profile of a
patient with biotinidase deficiency diagnosed in a reference laboratory for inborn errors of
metabolism. Methodology: Data were collected from the patient's medical records and
nutritional assessments were performed, weight, height, arm and waist circumference were
measured, beyond triceps and subscapular skinfolds, head circumference additionally and a
food frequency questionnaire was applied. Results: A diagnosis of malnutrition, mild deficit
of fat mass, low weight for age, very short height for age and BMI with risk of overweight for
age were obtained. Conclusion: Because it is only one patient, the results are limited and more
studies related to the nutritional management of patients diagnosed with biotinidase

deficiency are needed.

Keywords: Biotinidase Deficiency, Inborn Errors Of Metabolism, Nutritional

Assessment, Case Report.
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1 INTRODUCAO:

Os Erros Inatos do Metabolismo (EIM) sdo em sua maioria doencas genéticas de
heranga autossdmica recessiva, caracterizada pela deficiéncia em alguma via metabolica, de
uma enzima ou proteina, que estd envolvida na sintese, transporte ou degradacdo de
moléculas. (ROMAO et al., 2017). O bloqueio de uma via metabdlica no organismo favorece
o acumulo de substrato, ocasionando a diminui¢do do produto da reacao ou o desvio substrato
para uma via metabdlica alternativa (BRITO- SILVA et al., 2012). O acumulo de certas
substancias pode levar a crises metabdlicas graves, danos neurologicos permanentes ou
culminando com o6bito (SILVA, 2016). Os EIM sao considerados doengas raras ¢ somam
quase 1.000 tipos diferentes, correspondendo a cerca 10% das doencas genéticas com
frequéncia a partir de 1: 2000 nascidos vivos (SILVA, 2016; ROMAO et al., 2017,
MARTINEZ-DELGADO; BARRERO, 2022).

A biotina, conhecida como vitamina B7 ou H, ¢ uma vitamina hidrossolivel
fundamental para o metabolismo das carboxilases, e também faz parte do complexo da
vitamina B. Desempenha papel importante como coenzima para enzimas carboxilases que
participam das reac¢des de gliconeogénese, metabolismo de 4cidos graxos e do catabolismo de
aminodcidos, além disso, desempenha papel na sinalizagdo celular e na regulagdo de
expressao génica (COMINETTI; COZZOLINO, 2020, MAHAN; ESCOTT-STUMP;
RAYMOND, 2013; WOLF, 2012). Ademais, seu papel como carreador de carboxila
covalente ligado as enzimas carboxilases ¢ importante para o funcionamento do metabolismo
(COZZOLINO, 2016). A biotinidase ¢ uma enzima que recicla a vitamina biotina na sua
forma livre (WOLF, 2012).

A deficiéncia de biotinidase (DB), um erro inato do metabolismo com padrdao de
heranga autossOmica recessiva, caracterizada pela auséncia ou deficiéncia da enzima
biotinidase. Este distirbio metabdlico leva a incapacidade da enzima em questdo reciclar a
biotina, contribuindo para a eliminagdo de um metabdlito intermedidrio na urina: a biocitina.
Esta doenca pode ser classificada em dois subgrupos: deficiéncia profunda (DPB) e parcial
(DPaB), dependendo da atividade enzimatica que ¢ aproximadamente inferior a 10% e entre
10 e 30% da atividade média normal, respectivamente (BAUMGARTNER; SUORMALA,
2012; LARA et al., 2014).

Na DPB os sinais e sintomas podem surgir entre o segundo e quinto més de vida.
Esses sintomas aparecem apos a perda dos estoques de biotina acumulados no decorrer da

vida intrauterina. Na DPaB os pacientes podem permanecer assintomaticos mesmo sem
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tratamento. Porém, os sinais e sintomas podem se manifestar em situagdes de estresse e/ou
infeccoes (ARANTES et al., 2016). As manifestacdes clinicas incluem: alopecia, atraso no
desenvolvimento, hipotonia muscular, crises epilépticas, infecgdes de pele, ataxia,
conjuntivite, deficiéncia auditiva, letargia, problemas respiratorios, deficiéncias visuais, coma,
diarreia e infec¢des fingicas (Arantes et al., 2016).

A incidéncia combinada da deficiéncia de biotinidase (DBP e DPaB) varia conforme a
populagdo avaliada, em geral, mundialmente ¢ de 1:60.000 nascidos vivos (NV). No Brasil a
incidéncia combinada é de 1:60.089 NV, entretanto, difere entre as incidéncias encontradas
entre estados brasileiros (Arantes et al., 2016; Lara et al., 2014; Azevedo et al., 2021).

A biotina também participa do metabolismo do propionil- CoA pois ha uma enzima
dependente desta vitamina que catalisa a carboxilagao de propionil-Coa em D-metilmalonil-
Coa, este ultimo sendo um precursor glicogénico que, estd envolvido na sintese de Succinil-
CoA, um intermediario do Ciclo de Krebs (CAMMARATA-SCALISI et al., 2019). A
auséncia de biotina também pode ocasionar acidose metabdlica e acidemias organicas que se
manifestam de forma cutanea e neurologica (WOLF, 2016). Geralmente, estas alteracdes
metabolicas sdo causadas pela deficiéncia no transporte de uma enzima responsavel pelo
metabolismo dos 4cidos organicos, que se concentram no organismo alterando sistemas
variados, incluindo o sistema nervoso central (SNC). (VILLANI et al., 2016;
WALTERFENG, 2013). Por ser de carater acido, o acumulo dos acidos organicos causa
acidose metabolica que ¢ a principal manifestacdo dessa classe de EIM, sendo a acidemia
propidnica e a acidemia metilmalonica com as maiores frequéncias na populagdo.
(NOLASCO, 2017).

Pacientes com EIM podem apresentar raquitismo, macro ou microcefalia, perda de
peso e desnutricdo, disturbios de crescimento, que vao desde déficit de crescimento estatural
até crescimento exagerado para idade (como na sindrome de marfan, que os individuos sao
altos e magros) e podem comprometer o desenvolvimento fisico como nas
mucopolissacaridoses (MPS) (BRITO- SILVA et al., 2012).

Desta maneira, o acompanhamento nutricional através da avaliacdo antropométrica,
que consiste num método de baixo custo e ndo invasivo que mensura medidas corporeas como
peso, altura, perimetro cefalico, pregas cutineas, circunferéncias entre outros, a fim de
calcular indices que indiquem o estado nutricional do individuo, representa uma excelente
ferramenta para auxiliar na qualidade de vida dos pacientes com diagnostico de EIM. A
antropometria pode ser uma ferramenta util como método colaborador ao diagnostico clinico,

adicionalmente ao fato de que, na auséncia do mesmo, essa ferramenta serve para contribuir
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na identificacdo de outras possiveis causas dos sintomas fisicos, ao ser correlacionado com
outros dados clinicos, pois consegue identificar o estado nutricional e para assim tracar

condutas que proporcionem a recuperacao ou manutencao adequada da satide do paciente

(Brito- Silva et al., 2012; Mussoi, 2014).
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2 JUSTIFICATIVA

Pacientes com suspeita de deficiéncia de biotinidase apresentam manifestacdes
clinicas logo no inicio da vida, esses sintomas sdo inespecificos e podem se agravar quando o
diagnostico ¢ tardio, um fator que contribui para agravar os sintomas ¢ a falta da
suplementagdo da biotina, ocasionando déficits nutricionais como dificuldade de mastigagao
ou de deglutir, baixa estatura e baixo peso. No entanto, a literatura cientifica ¢ escassa quanto
as associagdes entre esses problemas e pacientes com deficiéncia de biotinidase.
Normalmente pacientes que apresentam EIM possuem patologias que desempenham um gasto
energético maior, por isso a necessidade de conhecer os hdbitos alimentares e composi¢ao
corporal desses individuos. Ademais, a nutricdo ¢ um dos fatores mais importantes para o
crescimento e desenvolvimento adequado ao longo da vida.

Sendo assim, neste trabalho busca-se também a divulgacgdo para profissionais da saude

e populacao em geral.
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3 OBJETIVO
3.1 OBJETIVO GERAL
Avaliar perfil nutricional de paciente com deficiéncia de biotinidase diagnosticado no

Laboratodrio de Erros inatos do Metabolismo, Instituto de Ciéncias Bioldgicas da Universidade

Federal do Pard (LEIM/ICB/UFPA).

3.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

° Avaliar consumo alimentar através do uso do questionario de frequéncia
alimentar.

° Avaliar a semiologia nutricional

° Avaliar o estado nutricional através da avaliagdo antropométrica: peso,

comprimento/estatura, perimetro cefalico, além de circunferéncias e pregas cutaneas.
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4 MATERIAIS E METODOS

4.1 TIPO DE ESTUDO, AMOSTRA, POPULACAO E LOCAL DE PESQUISA
Trata-se de um estudo observacional de um paciente encaminhado ao Laboratorio de
Erros Inatos do Metabolismo (LEIM/UFPA) que obteve o diagnodstico de deficiéncia de

biotinidase.

4.2 IDENTIFICACAO DO PACIENTE

Através da base de dados do LEIM/UFPA foi identificado o paciente com diagndstico
de deficiéncia de biotinidase com 3 anos e 8 meses, sendo realizada a coleta de dados clinicos,
antecedentes familiares e gestacionais, dados socioecondmicos do paciente através de ficha
propria do LEIM e preenchida uma ficha de identificagdo com os dados antropométricos e
nutricionais.

4.3 AVALIACAO ANTROPOMETRICA E NUTRICIONAL

A avalia¢do antropométrica incluiu o céalculo do Indice de Massa Corporal (IMC) em
kg/altura?, circunferéncia do brago (CB) e circunferéncia da cintura (CC). A classifica¢dao do
estado nutricional foi obtida por meio de curvas de crescimento da OMS (2006 e 2007),
analise da CB e % de gordura. Todas as medidas e indicadores antropométricos foram obtidas
segundo o procedimento do Sistema de Vigilancia Alimentar e Nutricional (SISVAN) do
Ministério da Saude: orientacdes bésicas para a coleta e analise de dados antropométricos em

servigcos de saude (BRASIL, 2011).

4.3.1 Peso

O peso foi aferido pela diferenca entre o valor obtido da pesagem conjunta da mae
com a criang¢a em seu colo e o valor do peso da mde com ambos descalgos, posicionados em
pé no centro da base da balanca. Foi utilizada uma balanga eletronica Balmak com capacidade

de até 150 quilos e precisdo de 100 gramas, calibrada previamente para 0.

4.3.2 Altura recumbente (AR)
A altura foi aferida pela altura recumbente (AR), usando uma superficie plana para
estender linhas perpendiculares do topo da cabeca e planta dos pés com fita flexivel e

inelastica usada para medir a distancia.
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4.3.3 Indice de Massa Corporal (IMC)

O IMC ¢ a relagdo entre a massa corporal e a estatura, recomendado pela Organizagao
Mundial da Saade (OMS). E de baixo custo e pratico para determinacgdo do estado nutricional,
porém ndo ¢ recomendado como Unica medida na obtencdo do estado nutricional (OMS,

2000). O calculo do IMC ¢é realizado através do peso dividido pela altura ao quadrado (P/A2).

4.3.4 Circunferéncia da Cintura (CC)

A CC foi obtida com fita inelastica na menor medida de circunferéncia entre a crista
iliaca e a ultima costela, em posi¢do anatomica, classificada pela OMS 2000. A CC ¢ o
melhor indicador para obesidade visceral. Visando complementar o diagndstico nutricional,
foi utilizado a referéncia Waist Circumference Percentiles 2004 conforme tabela no ANEXO

2 (FERNANDEZ et al., 2004).

4.4. MEDIDAS DE CIRCUNFERENCIA DO BRACO
4.4.1 Circunferéncia do Brago (CB)

E a medida obtida com a fita inelastica, no ponto médio do brago, entre o
acromio e o olecrano ao flexionar o ombro em 90°. Pode ser utilizada como diagnéstico do
estado nutricional da crianga, por compor a soma dos tecidos muscular, 6sseo e adiposo do
brago (NACIF; VIEBIG, 2011). Os valores obtidos foram comparados aos valores propostos

por Frisancho, 1990, percentis e classificados segundo os valores de referéncia.

4.4.2 Circunferéncia muscular do brago (CMB)

Avalia a reserva de tecido muscular (sem corregdo da area 6ssea) (MUSSOI, 2014). A
CMB foi calculada por meio da férmula: CMB(cm) = CB(cm) — (PCT(mm) x 0,314). O
resultado foi aplicado na formula CMB (%) = (CMB obtida (cm) x 100) / CMB percentil 50
para adequacdo da CMB no qual o resultado foi interpretado pelo pardmetro de Blackburn e

Thornton (1979) (ANEXO 2).

4.4.3 Area muscular do brago corrigida (AMBc)

Avalia a reserva de tecido muscular corrigindo a area Ossea, dessa forma, reflete
adequadamente as mudangas do tecido muscular (MUSSOIL,2014). Foi calculado através da
formula AMBc (cm?) = [(CB (cm) — 3,14 x DCT / 10)? / 4x3,14] — 6,5 para o sexo feminino e
AMBc (cm?) = [(CB (cm) — 3,14 x DCT / 10)* / 4x3,14] — 10 para o sexo masculino. Que
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foram classificados por meio de percentis, de acordo com os parametros de Frisancho (1990)

(ANEXO 2).

4.5. COMPOSICAO CORPORAL

A composicdo corporal foi estimada pela aferi¢do de pregas cutdneas tricipital e
subescapular. Foi usado um adipometro devidamente calibrado seguindo os procedimentos de
Heyward e Stolarczyk 2000. Com o individuo em pé com auxilio da mae, medido do lado

direito. Foi utilizado o adipdmetro cientifico.

4.5.1 Prega Cutanea Tricipital (PCT)

Avalia a reserva de gordura corporal, pode ser usada para avaliacdo de forma
isolada ou em associagdao com a circunferéncia do brago (CB).

O individuo foi posicionado em pé com auxilio da mae, com os bracos flexionado em
90°. A medida foi feita do lado direito do corpo, na face posterior do braco, paralelamente ao
eixo longitudinal, no ponto médio entre a borda supero lateral do acromio e o olecrano. A
dobra ¢ segura com firmeza com o polegar ¢ o indicador 1 cm acima do local a ser medido
pelo avaliador. Em seguida, deve-se pingar a prega cutdnea com o adipometro
perpendicularmente, exatamente no local marcado, mantendo a dobra pressionada com os
dedos durante a aferi¢do e em posteriormente fazer a leitura apos 3 segundos. Foi realizado o

mesmo processo 3 vezes e tirado a média aritmética (CUPPARI, 2003; DUARTE, 2007).

4.5.2 Prega Cutanea Subescapular (PCSE)

A PCSE quando combinada a outras pregas, ¢ importante na avaliagcdo nutricional
para quantificar a gordura corporal total (CUPPARI, 2003; DUARTE, 2007).

O individuo foi posicionado em pé com auxilio da mae, com os bracos flexionados em
90°. A medida ¢ realizada no lado posterior do dorso, executada obliquamente em relagdo ao
eixo longitudinal, 2 centimetros abaixo da orientacdo dos arcos costais. Deve-se apalpar a
escapula até localizacao do angulo inferior, onde a dobra ¢ destacada na diagonal, formando
um angulo de 45° com a coluna vertebral. Foi mantida a dobra pressionada com os dedos
durante a afericdo e em posteriormente fazer a leitura apds 3 segundos. Foi realizado o mesmo

processo 3 vezes e tirado a média aritmética.

4.6. INDICADORES ANTROPOMETRICOS
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Foi feito com base nas orientagdes para a coleta e andlise de dados

antropométricos em servicos de satide (BRASIL, 2011).

4.6.1 Estatura Para a Idade (E/I)

Esse indicador representa o crescimento linear da crianga, mais sensivel para aferir a
qualidade de vida de uma populacdo e ¢ o indice que melhor indica o efeito cumulativo de
situacoes adversas sobre o crescimento da crianga.

Para o diagnostico foi utilizado o padrdao de estudo proposta por WHO, 2006 onde os
critérios de classificagdo sdo: muita baixa estatura para idade (escore Z < - 3); baixa estatura
para idade (escore Z > - 3 e < -2); e estatura adequada para idade (escore Z > -2); estatura

adequada para idade.

4.6.2 Peso para a Idade (P/I)

A relagdo P/I ¢ utilizada para menores de 10 anos a fim de se avaliar principalmente o
baixo peso, permite acompanhar o ganho de peso e reflete o estado geral da crianca. No
entanto, nao diferencia o estado nutricional de comprometimentos agudos ou cronicos.

A determinacdo do indice P/I foi realizada pelo critério escore Z, considerando o
padrao de estudo WHO Multicentre Growth Reference Study 2007. Os critérios de
classificagdo adotados sdo muito baixo: peso para idade (escore Z < - 3); baixo peso para
idade (escore Z > - 3 e < -2); peso adequado para idade (escore Z > -2 e <+ 2) e peso elevado

para idade (escore Z > + 2).

4.6.3 Indice de Massa Corporal para a Idade (IMC/T)

Esse indice é obtido através da formula Peso (Kg)/Altura? (m). Permite o diagndstico
de déficit (desnutricao aguda / magreza) e principalmente de excesso de peso (sobrepeso /
obesidade). Vale ressaltar, no entanto, que o IMC pode ndo ser uma medida sensivel da
gordura corporal se tratando de individuos muito baixos ou altos e ainda classificar
inadequadamente pessoas com quantidade elevada de massa muscular. Por isso deve ser
avaliado com cautela, tomando-se sempre outros parametros de classificagdo como referéncia.
Seu uso ¢ recomendado para a avaliacdo de criancgas e adolescentes. Para o diagnostico foi
utilizado o padrdo de estudo proposta por WHO, 2006 onde os critérios de classificacdo sdo:
magreza acentuada (escore Z < - 3); magreza (escore Z > - 3 e < -2); eutrofia (escore Z > -2 ¢
< + 1); risco de sobrepeso (escore Z > + 1 e < + 2); sobrepeso (escore Z > +2 ¢ < +3) ¢

obesidade (escore Z >+ 3 (SISVAN, 2011).
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4.7. INGESTAO ALIMENTAR

Os métodos de ingestao alimentar analisam a média da ingestdo de alimentos em um
periodo e os dados sobre tal ingestao se tornam fundamentais para identificar as condi¢des de
saude de uma populagdo, além de permitir associar dieta, nutricdo, saide e deficiéncias
nutricionais (PEDRAZA; MENEZES, 2015). Essa ingestdo foi avaliada através de um
questionario de frequéncia alimentar qualitativo indicado pelo protocolo do sistema de
seguranca alimentar e nutricional (SISVAN) para crianca de 2 a 5 anos (MINISTERIO DA

SAUDE, 2008). Os questionarios encontram-se no anexo C.

4.8. CRITERIOS DE INCLUSAO
Foi incluido na pesquisa um paciente com deficiéncia de biotinidase diagnosticado no

LEIM/ICB/UFPA e que tenha aceitado e assinado o TCLE.

4.9. CRITERIOS DE EXCLUSAO

Nao ter diagnostico de deficiéncia de biotinidase e nao ter assinado o TCLE.

4.10. ASPECTOS ETICOS

A coleta de dados foi realizada somente apds os responsaveis consentirem participagdo
no projeto através da assinatura do Termo de Assentimento (TA) e Termo de Consentimento
Livre Esclarecido (TCLE) (APENDICE A e B respectivamente), respeitando as diretrizes e
normas regulamentadoras de pesquisas envolvendo seres humanos, resolucdo 466/12, do
Conselho Nacional de Satde. Esse projeto foi aprovado no Comité de Etica em Pesquisa
(CEP) envolvendo Seres Humanos da plataforma Brasil. (APENDICE C).

4.10.1 Riscos

O ato de pesar e medir requer contato fisico e isto pode gerar uma situacdo normal de
insegurancga nas criangas menores, ocasionando o choro. A aferi¢do da dobra cutdnea pode
trazer algum incomodo, como a sensagao de um beliscao. Mas, todo cuidado foi tomado
durante a avaliacdo, feita apenas por pesquisadores treinados. A familia podera sentir algum
constrangimento ao responder ao questiondrio ou risco da quebra no sigilo de informagdes,

porém foi assegurado pelos pesquisadores que tais informag¢des mantidas em completo sigilo.
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4.10.2 Beneficios

Os dados desta pesquisa contribuirdo para o conhecimento do estado de satde do
paciente avaliado, possibilitando geragdo de trabalho e artigos para conhecimento cientifico.

Para a familia e o paciente do estudo, os beneficios advirdo das orientacdes
nutricionais, além de usarem os resultados da situag¢do nutricional para melhoria da condi¢do

de sua saude.

Este trabalho sera apresentado sob forma de artigo, a seguir as normas de publicagao

da revista Research, Society And Development. (ANEXO 4).
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AVALIACAO NUTRICIONAL DE PACIENTE COM DEFICIENCIA DE
BIOTINIDASE: relato de caso.
Nutritional assessment of patient with biotinidase deficiency: case report.

Valoracion nutricional de paciente con deficiencia de biotinidasa: reporte de caso.
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Palavras chave: Deficiéncia de biotinidase; Erros Inatos do Metabolismo; Avaliacao
nutricional; relato de caso.

Keywords: Biotinidase Deficiency, Inborn Errors Of Metabolism, Nutritional
Assessment, Case Report.

Palabras clave: Deficiencia de Biotinidasa, Errores Innatos del Metabolismo,

Evaluacion Nutricional, Reporte de Caso.

RESUMO:

A deficiéncia de biotinidase ¢ um erro inato do metabolismo com padrdo de heranca
autossOmico recessivo, na qual a atividade da enzima biotinidase ¢ ausente ou reduzida, como
resultado tem-se a incapacidade do organismo em fazer a reciclagem da biotina com posterior
eliminag¢do de biocitina pela urina. As manifesta¢des clinicas incluem: alopecia, atraso no
desenvolvimento, hipotonia muscular, crises epilépticas, infec¢des de pele, letargia,
problemas respiratorios, coma e infecgdes fungicas. O diagndstico pode ser realizado através
da triagem neonatal, mais conhecido como o teste do pezinho, antes do inicio dos sintomas,
de maneira precoce. O tratamento ¢ através da administragdo oral de biotina em doses de 5 a
20 mg, independente do peso e idade. Objetivo: Avaliar perfil nutricional de um paciente com
deficiéncia de biotinidase diagnosticado em laboratério de referéncia para erros inatos do
metabolismo. Métodos: Foram coletados dados clinicos e laboratoriais, a partir do prontudrio
do paciente e adicionalmente foi aplicada uma ficha para a avaliagdo nutricional, sendo

aferido peso, estatura, circunferéncia do brago, circunferéncia da cintura, pregas cutineas
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tricipital e subescapular, perimetro cefalico. De forma complementar, foi aplicado um
questionario de frequéncia alimentar. Resultados: Obteve-se nas avaliagdes baixo peso para
idade, estatura muito baixa para idade no parametro IMC/I com risco de sobrepeso.
Conclusdo: Por se tratar de apenas um paciente, os resultados sdo limitados e mais estudos
relacionados ao manejo nutricional de pacientes diagnosticados com deficiéncia de

biotinidase sdo necessarios.

Palavras chave: Deficiéncia de biotinidase; Erros Inatos do Metabolismo; Avaliacao

nutricional; relato de caso.

ABSTRACT:

Biotinidase deficiency is an inborn error of metabolism with an autosomal recessive
pattern of inheritance, where biotinidase enzyme activity is absent or reduced as a result, the
body is unable to recycle biotin and has the loss of biocytin in the urine with subsequent
elimination of biocytin in the urine. Clinical manifestations include: alopecia, developmental
delay, muscle hypotonia, epileptic seizures, skin infections, lethargy, respiratory problems,
coma, and fungal infections. The diagnosis can be made by neonatal screening better known
for Newborn Screening Test before the onset of symptoms, as early as possible. Treatment is
through oral administration of biotin. in doses of 5 to 20 mg, regardless of weight and age.
The treatment is simple and inexpensive. Objective: Evaluate the nutritional profile of a
patient with biotinidase deficiency diagnosed in a reference laboratory for inborn errors of
metabolism. Methodology: Data were collected from the patient's medical records and
nutritional assessments were performed, weight, height, arm and waist circumference were
measured, beyond triceps and subscapular skinfolds, head circumference additionally and a
food frequency questionnaire was applied. Results: A diagnosis of malnutrition, mild deficit
of fat mass, low weight for age, very short height for age and BMI with risk of overweight for
age were obtained. Conclusion: Because it is only one patient, the results are limited and more
studies related to the nutritional management of patients diagnosed with biotinidase
deficiency are needed.

Keywords: Biotinidase Deficiency, Inborn Errors Of Metabolism, Nutritional

Assessment, Case Report.
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RESUMEN:

La deficiencia de biotinidasa es un error congénito del metabolismo con un patrén de
herencia autosémico recesivo, donde la actividad de la enzima biotinidasa esta ausente o
reducida como resultado, el cuerpo no puede reciclar la biotina y tiene pérdida de biocitina en
la orina con la subsiguiente eliminacion de biocitina en la orina Las manifestaciones clinicas
incluyen: alopecia, retraso en el desarrollo, hipotonia muscular, ataques epilépticos,
infecciones de la piel, letargo, problemas respiratorios, coma e infecciones flingicas. El
diagnostico se puede realizar mediante el cribado neonatal mas conocido como Newborn
Screening Test antes de la aparicion de los sintomas, lo mds precozmente posible. El
tratamiento es a través de la administracion oral de biotina. en dosis de 5 a 20 mg,
independientemente del peso y la edad. El tratamiento es sencillo y econdémico. Objetivo:
Evaluar el perfil nutricional de un paciente con deficiencia de biotinidasa diagnosticada en un
laboratorio de referencia para errores congénitos del metabolismo. Metodologia: Se
recogieron datos de las historias clinicas de los pacientes y se realizaron valoraciones
nutricionales, se midi6 peso, talla, perimetro braquial y cintura, ademas de los pliegues
cutaneos tricipital y subescapular, ademas del perimetro cefalico y se aplicd un cuestionario
de frecuencia alimentaria. Resultados: Se obtuvo diagnostico de desnutricion, déficit leve de
masa grasa, bajo peso para la edad, talla muy baja para la edad e IMC con riesgo de sobrepeso
para la edad. Conclusion: Por tratarse de un solo paciente, los resultados son limitados y se
necesitan mas estudios relacionados con el manejo nutricional de los pacientes diagnosticados
con deficiencia de biotinidasa.

Palabras clave: Deficiencia de Biotinidasa, Errores Innatos del Metabolismo,

Evaluacién Nutricional, Reporte de Caso.

INTRODUCAO:

Os Erros Inatos do Metabolismo (EIM) sdo em sua maioria doencas genéticas de
heranca autossdmica recessiva, caracterizada pela deficiéncia em alguma via metabdlica, de
uma enzima ou proteina que estd envolvida na sintese, transporte ou degradacao de moléculas.
(Romao et al., 2017). O bloqueio de uma via metabdlica no organismo favorece o acumulo de
substrato, ocasionando a diminui¢do do produto da reacdo e/ou o desvio substrato para uma
via metabolica alternativa (Brito- Silva et al., 2012). O acumulo de certas substancias pode
levar crises metabolicas graves, podendo o paciente desenvolver danos neuroldgicos
permanentes ou até mesmo levando a morte (Silva, 2016). Os EIM sao considerados doencas

raras ¢ somam quase 1.000 tipos diferentes, correspondendo a cerca 10% das doencas
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genéticas com frequéncias a partir de 1:2000 nascidos vivos (Silva, 2016; Romao et al., 2017;
Martinez-Delgado & Barrero, 2022).

A deficiéncia de biotinidase (DB), um erro inato do metabolismo, ¢ caracterizada pela
incapacidade de reciclar a vitamina hidrossoluvel biotina (Lara et al., 2014). A biotinidase ¢
uma enzima que recicla a vitamina biotina na sua forma livre (WOLF, 2012). A biotina,
também conhecida como vitamina B7 ou H, desempenha papel importante como coenzima
para enzimas carboxilases que participam das reagdes de gliconeogénese, metabolismo de
acidos graxos e do catabolismo de aminoacidos, além disso, desempenha papel na sinalizacao
celular e na regulacdo de expressdo génica (Cominetti & Cozzolino, 2020, Mahan; Escott-
stump & Raymond, 2013). Ademais, seu papel como carreador de carboxila covalente ligado
as enzimas carboxilases ¢ importante para o funcionamento do metabolismo (Cozzolino,
2016).

A auséncia de biotina também pode ocasionar acidose metabolica e acidemias
organicas que se manifestam de forma cutinea e neuroldgica (WOLF, 2016).

A DB, uma doenga metabolica com padrao de heranga autossémica recessiva,
apresenta atividade enzimatica ausente ou reduzida, levando a incapacidade de reciclar a
biotina enddgena e, consequentemente, causando a eliminagdo de elevada concentracdo de
metabdlitos intermediarios na urina, como a biocitina (Baumgartner & Suormala, 2012).

O gene que codifica a proteina biotinidase ¢ o gene BTD, localizado na regido 25 do
braco curto do cromossomo 3 (Saleem H & Simpson B, 2022; OZ et al., 2021).

A DB pode ser classificada em dois subgrupos: deficiéncia profunda (DPB) e parcial
(DPaB), dependendo da atividade enzimatica que ¢ aproximadamente inferior a 10% e entre
10 e 30% da atividade média normal, respectivamente (Lara et al., 2014).

Na DPB, os sinais e sintomas podem surgir entre o segundo e quinto més de vida,
esses sintomas aparecem apos a perda dos estoques de biotina acumulados no decorrer da vida
intrauterina. As manifestagdes clinicas incluem: alopecia, atraso no desenvolvimento,
hipotonia muscular, crises epilépticas, infec¢des de pele, ataxia, conjuntivite, deficiéncia
auditiva, letargia, problemas respiratorios, deficiéncias visuais, coma, diarreia e infecgdes
fungicas (Arantes et al., 2016).

A incidéncia combinada da deficiéncia de biotinidase (DBP ¢ DPaB) varia conforme
a populacdo avaliada, em geral, mundialmente ¢ de 1:60.000 nascidos vivos (NV). No Brasil a
incidéncia combinada é de 1:60.089 NV, entretanto, difere entre as incidéncias encontradas

entre estados brasileiros (Arantes et al., 2016; Lara et al., 2014; Azevedo et al., 2021).
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Pacientes com EIM podem apresentar raquitismo, macro ou microcefalia, perda de
peso e desnutri¢do, disturbios de crescimento, que vao desde déficit de crescimento estatural
até crescimento exagerado para idade (como na Sindrome de Marfan, que os individuos sao
altos e magros) e podem comprometer o desenvolvimento fisico como nas
mucopolissacaridoses (MPS) (Brito- Silva et al., 2012).

Desta maneira, o acompanhamento nutricional através da avaliagdo antropométrica,
que consiste num método de baixo custo e ndo invasivo que mensura medidas corporeas como
peso, altura, perimetro cefalico, pregas cutaneas, circunferéncias entre outros, a fim de
calcular indices que indiquem o estado nutricional do individuo, representa uma excelente
ferramenta para auxiliar na qualidade de vida dos pacientes com diagndstico de EIM. A
antropometria pode ser uma ferramenta util como método colaborador ao diagnostico clinico,
adicionalmente ao fato de que, na auséncia do mesmo, essa ferramenta serve para contribuir
na identificacdo de outras possiveis causas dos sintomas fisicos, ao ser correlacionado com
outros dados clinicos, pois ¢ capaz de identificar o estado nutricional e para assim tracar
condutas que proporcionem a recuperacao ou manutencao adequada da satide do paciente

(Brito- Silva et al., 2012; Mussoi, 2014).

MATERIAIS E METODOS

Trata-se de um estudo observacional de um paciente diagnosticado no Laboratdrio de
Erros Inatos do Metabolismo do Instituto de Ciéncias Biologicas da Universidade Federal do
Pard (LEIM/ICB/UFPA) com deficiéncia de biotinidase. Foi realizada a identificacdo, coleta
de dados clinicos, antecedentes familiares e gestacionais, dados socioecondmicos do paciente
através de ficha propria do LEIM/ICB/UFPA e preenchida uma ficha de identificacdo com os
dados antropométricos e nutricionais.

Avaliagao Antropométrica e Nutricional (Brasil, 2011):

O peso foi aferido em uma balanga antropométrica Balmak-111® com capacidade de
até 150 Kg com precisdo de 100 g, a afericdo do peso foi feita pela diferenca entre o valor
obtido da pesagem conjunta da mae com a crianca em seu colo e o valor do peso da mae. A
estatura foi obtida pela altura recumbente (AR), usando uma superficie plana para estender
linhas perpendiculares do topo da cabeca e planta dos pés com fita flexivel e inelastica usada
para medir a distancia. O Perimetro Cefalico (PC) foi obtido com fita inelédstica passando ao
redor do cranio, acima da sobrancelha e da regido occipital, no maior didmetro da cabeca. A
Circunferéncia do Brago (CB) (Nacif & Viebig, 2011; Frisancho, 1990). e a Circunferéncia
da Cintura (CC) (Fernandez et al, 2004). foram obtidos com fita ineldstica. A CB no ponto
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médio do brago, entre o acromio e o olecrano ao flexionar o ombro em 90° e o resultado
interpretado segundo Fisancho. A porcentagem de Adequagdo da CB (%ACB) foi classificada
por Brackburn & Thornton (1979).

A partir da CB foi calculado a Circunferéncia Muscular do Brago (CMB), classificado
por Frisancho,1990 e a porcentagem de Adequacdo da CMB (%ACMB) classificada por
Blackburn e Thornton,1979. A CC obtida com o abdome relaxado, no ponto médio entre a
ultima costela e a crista iliaca, com o paciente em posicao anatdmica, classificado segundo
frisancho, 1990. O percentual de Gordura Corporal (%GC) foi estimada pela classificagdo de
Frisancho, 1990 a partir da Dobra Cutanea Tricipital (DCT) e Dobra Cutanea Subescapular
(DCSE) (Cuppari, 2003; Duarte, 2007). aferidas do lado direito, mantendo a dobra
pressionada com os dedos polegar e o indicador 1 centimetro acima do local a ser medido
durante a afericao e feito a leitura apos 3 segundos, em triplicata e calculado a partir da média
aritmética. Foi utilizado o equipamento Lange Skinfold Caliper de precisdo milimétrica. A
classificagdo do estado nutricional foi realizada conforme padrdes estabelecidos por SISVAN,
2011 e analisado no programa WHO Anthro 2006: Peso para Idade (P/I); Estatura para idade
(E/T) e indice de massa corporal para idade (IMC/T).

INGESTAO ALIMENTAR

Os métodos de ingestdo alimentar analisam a média da ingestdo de alimentos em um
periodo e os dados sobre tal ingestao se tornam fundamentais para identificar as condi¢des de
saude de uma populagdo, além de permitir associar dieta, nutri¢do, saude e deficiéncias
nutricionais (Pedraza & Menezes, 2015). Essa ingestdo foi avaliada através de um
questionario de frequéncia alimentar qualitativo indicado pelo protocolo do sistema de
seguranca alimentar e nutricional (SISVAN) para crianca de 2 a 5 anos (Ministério da satde,

2008). Os questionarios encontram-se no anexo C.
CRITERIOS DE INCLUSAO
Foi incluido na pesquisa um paciente com diagndstico de deficiéncia de biotinidase

diagnosticado no LEIM/ICB/UFPA e que tenha aceitado e assinado o TCLE.

CRITERIOS DE EXCLUSAO

Nao ter diagnostico de deficiéncia de biotinidase e nao ter assinado o TCLE.

Aspectos Eticos
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A coleta de dados foi realizada somente apds os responsaveis consentirem participagao
no projeto através da assinatura do Termo de Assentimento (TA) e Termo de Consentimento
Livre Esclarecido (TCLE) (APENDICE A e B respectivamente), respeitando as diretrizes e
normas regulamentadoras de pesquisas envolvendo seres humanos, resolucao 466/12, do
Conselho Nacional de Satde. Esse projeto foi aprovado no Comité de Etica em Pesquisa

(CEP) envolvendo Seres Humanos da plataforma Brasil. (APENDICE C).

RELATO DE CASO:

Para a apresentacdo deste trabalho foi realizado levantamento de dados do prontuério
do paciente com DB desde a primeira consulta e avaliagdo nutricional nos dias 11/03/2022
(tabela 1) e 12/08/2022 (tabela 2). A ingestao alimentar foi avaliada conforme o formulario de
consumo alimentar adaptado de SISVAN (Tabela 3). O diagnostico do paciente com
deficiéncia de biotinidase ocorreu em 2018, aos 4 meses de vida do paciente (Tabela 4).

Trata-se de um paciente do sexo masculino, idade 3 anos e 5 meses. Nasceu com 39
semanas, peso 3.545 g, estatura de 51 cm, perimetro cefalico ndo informado. Nao ha
consanguinidade entre os pais. Apresentou 12 dias apds o nascimento vOomito e abdomen
globoso com aparecimento de quadro de dermatite. A primeira internacao hospitalar ocorreu
devido a problemas respiratorios (estridor e dispneia), queda de cabelo, convulsdes, problema
ocular e espasmos.

Aos 2 meses foi encaminhado ao LEIM/ICB/UFPA por apresentar suspeita de uma
doenca genética. Realizou triagem para EIM e exame de acilcarnitinas/ tandem, biotinidase e
cromatografia gasosa de acidos organicos.

Aos 4 meses houve a segunda internagdo hospitalar onde sofreu parada cardiaca,
intubagdo e coma. Nesse periodo obteve o diagnosticado para deficiéncia de biotinidase
profunda. Imediatamente, iniciou tratamento baseado na suplementacdo da biotina na
quantidade 10 mg que posteriormente passou para 20 mg. A suplementacdo de biotina
repercutiu na melhora do quadro clinico com crescimento dos cabelos e despertar do coma.

A deficiéncia de Biotinidase foi incluida no Programa Nacional de Triagem Neonatal
em 2012. No entanto, o servico de referéncia em Triagem Neonatal do Estado do Paré ainda
estava realizando a triagem apenas para 4 doengas: Fenilcetonuria, Hemoglobinopatias,
Hipotireoidismo Congénito e Fibrose Cistica. O diagnostico tardio realizado pelo
LEIM/ICB/UFPA acarretou a presenga de sequelas neurais, atraso no desenvolvimento

neuropsicomotor, regressao neuropsicomotora, escoliose, hipotonia, bracos cruzados em
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forma de “U”, internacdes de repeticdo devido a fragilidade do sistema imunoldgico com
infecgdes recorrentes.

O paciente com DB realizou consultas intervalares de 6 em 6 meses com
neuropediatra no Hospital Universitario Bettina Ferro de Souza (UFPA). Houve piora no
quadro de escoliose e desenvolvimento, apesar da melhora nos sintomas de alopecia e erupcao
cutanea (pele e cabelos normais).

Na primeira avaliagdo nutricional foi observado baixo peso com 3 anos e 8 meses (>
escore-z -3 e < escore-z -2), estatura muito baixa para idade (< esco/re-z -3). No parametro
IMC/ I risco de sobrepeso (> escore- z -1 e < escore- z +1). (Figura 1)

Na segunda avaliacdo também foi verificado baixo peso para idade com 4 anos e 3
més (> escore-z -3 e < escore-z -2), estatura muito baixa para idade (< escore-z -3). No

parametro IMC/ I risco de sobrepeso (> escore- z -1 ¢ < escore- z +1). (Figura 2)

Figura 1: Primeira Avaliacdo Nutricional (11/03/2022): Classificagdo do estado
nutricional segundo indicadores antropométricos (A): P/I; (B): E/I; (C): IMC/I.
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Figura 2: Segunda Avaliacdo Nutricional (29/10/2022): Classificagdo do estado

nutricional segundo indicadores antropométricos (A): P/I; (B): E/I; (C): IMC/L.
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Tabela 1- Primeira avaliagdo antropométrica de paciente com deficiéncia de

biotinidase.
M¢étodos Resultado Classificacao
Idade 3a8m
Peso (kg) 11,0 Kg -
Altura (m) 84,5 cm -
PC (cm) 48 cm -
IMC (kg/m?) 15,7 kg/m? Magreza grau |
DCT 7 -
DCSE 5 -
% ADCT 73,68% Deplecdo moderada
% GC 13% Déficit leve de massa de gordura
CB (cm) 10,5 -
% ACB 62,5% Deplecao severa
CMB 8,31 -
% ACMB 60,65 % Deplecao severa
CC (cm) 50 cm Normal
P/ 1 -2,90 Baixo para idade
E/ 1 -4,29 Muito baixa para idade
IMC/ 1 0,21 Risco de sobrepeso

PC: Perimetro cefalico; IMC: indice de massa corporal, DCT: Dobra cutanea tricipital; DCSE: Dobra cutanea
subescapular; %ADCT: Adequagdo da dobra cutinea tricipital; %GC: Porcentagem de gordura corporal; CB:
Circunferéncia do brago; %ACB: Porcentagem de adequacéo da circunferéncia do bragco; CMB: Circunferéncia
muscular do brago; %ACMB: porcentagem de adequagdo da circunferéncia muscular do brago; CC:
circunferéncia da cintura; P/I: Peso para idade; E/I: Estatura para Idade; IMC/I: Indice de massa corporal para
idade.

FONTE: O autor (2022).
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Tabela 2- Segunda avaliagdo antropométrica de paciente com deficiéncia de

biotinidase.
M¢étodos Resultado Classificacao
Peso (kg) 12,2 kg -
Altura (m) 89 cm -
PC (cm) 48 cm -
IMC (kg/m?) 15,44 kg/m? Magreza grau 3
DCT 7 -
DCSE 5 -
% ADCT 77,7% Deplecao moderada
% GC 12% Déficit leve de massa gordurosa
CB (cm) 10,4 cm -
% ACB 60,81% Deplecao severa
CMB 8,21 -
% ACMB 58,22% Deplecado severa
CC (cm) 53 cm Normal
P/ 1 -2,60 Muito baixo para idade
E/ 1 - 3,96 Muito baixo para idade
IMC/ 1 - 0,28 Risco de sobrepeso

PC: Perimetro cefélico; IMC: indice de massa corporal; DCT: Dobra cutanea tricipital; DCSE: Dobra

cutanea subescapular; %ADCT: Adequagdo da dobra cutdnea tricipital; %GC: Porcentagem de gordura corporal;

CB: Circunferéncia do brago; %ACB: Porcentagem de adequagdo da circunferéncia do braco; CMB:

Circunferéncia muscular do brago; %ACMB: porcentagem de adequacdo da circunferéncia muscular do brago;

CC: circunferéncia da cintura; P/I: Peso para idade; E/I: Estatura para Idade; IMC/I: indice de massa corporal

para idade.

FONTE: O autor (2022).
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Tabela 3- Consumo alimentar do paciente com deficiéncia de biotinidase.

Alimento

Frequéncia

Leite
Verduras/ Legumes
Frutas ou suco de frutas
Carne (Boi, frango, porco, peixes)

Bebidas com agucar
Refrigerante
Salgadinhos

Biscoitos Recheados

Feijao

5 a 7 X na semana
5 a7 x na semana
3 a4 x na semana
5 a7 x na semana
3 a4 x na semana
Nunca
Nunca
Nunca

Nunca

FONTE: Adaptado de SISVAN (2011).

Tabela 4: Diagnostico Bioquimico de DB

Exame Amostra Resultado Valores de Referéncia
Biotinidase Plasma 0,39 nmol/min/mL 2,2- 5,2 nmol/min/mL !
Biotinidase Plasma 0,43 nmol/min/mL 4,2-10 nmol/min/mL
Biotinidase Plasma 1,01 nmol/min/mL 5 a 9,0 nmol/min/mL

FONTE: O autor (2022).

' (Hommes, 1991;Shapira et al.,1989)
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DISCUSSAO

A DB ¢ uma doenga genética com sintomas variaveis € o diagndstico tardio pode
acarretar sequelas irreversiveis mesmo apos o inicio do tratamento (Borsatto, 2014). As
manifestagdes clinicas apresentadas pelo paciente logo nos primeiros dias de vida sdo
compativeis com estudos de Arantes et al., (2016); Wolf (2015) ao notarem que os sinais e
sintomas da DB aparecem ap6s a perda dos estoques de biotina acumulados no decorrer da
vida intrauterina. Dentre as caracteristicas clinicas apresentadas observa-se a presenga de
sequelas neurais, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, regressdo neuropsicomotora,
escoliose, hipotonia, internagdes de repeticdo devido a fragilidade do sistema imunoldgico
com infecgdes recorrentes. Esse quadro de sinais e sintomas ¢ semelhante aos estudos de
(Lara et al., 2016; Azevedo et al., 2021). Desse modo, destaca-se a necessidade do
diagnostico precoce, ao iniciar o tratamento antes dos sintomas se manifestarem o risco de
sequelas cutaneas e neurais pode ser reduzido.

De acordo com Borsatto (2014), o diagndstico de DB realizado através da
determinagdo da atividade enzimatica ¢ importante para classificar os pacientes com DB
profunda ou parcial, pois, esta classificagdo permite o tratamento precoce para DBP. Este
estudo caracterizou o perfil clinico e molecular de pacientes com atividade de biotinidase
reduzida, e sendo relatado que entre os 38 pacientes analisados dois apresentavam DBP.
Arantes et al., (2016) ressaltaram que ap0s a suspeita clinica e alteracao nos exames, o uso da
biotina ndo interfere na concentracao sérica da biotinidase.

Segundo Wolf (2016) o principal tratamento para DB ¢ a suplementagdo da biotina. O
tratamento da DB ¢ realizado através da administragdo oral de biotina em doses de 5 a 20 mg,
independente do peso e idade (Lara et al., 2014). Apds a hipotese clinica para diagnostico, o
tratamento deve ser iniciado imediatamente, visto que os pacientes podem apresentar os
sintomas dentro de poucos dias depois do nascimento. O uso da biotina ¢ continuo e diario e,
de modo geral, os pacientes toleram a biotina oral ndo causando efeitos colaterais, restrigdes
alimentares e medidas dietéticas ndo sao necessarias. Além disso, o tratamento ¢ simples e de
baixo custo (Brasil. Ministério da Saude, 2018).

Dentre os tratamentos de EIM, a suplementagdo de biotina ¢ o mais acessivel, visto
que, iniciado precocemente, pode retardar os sintomas apresentados. A DB se enquadra nos
critérios para inclusao no Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), pois os pacientes

afetados ndo mostram sinais clinicos no periodo de vida da realizagdo do teste; ¢ uma doenga
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com alta morbidade e mortalidade; possui tratamento simples e efetivo, que modifica a
historia natural da doenca e ndo ¢ extremamente rara (Brasil. Ministério da Satude, 2015).

Importante ressaltar que em 2012, a portaria n°® 2,829, de 14 de dezembro, incluiu a
triagem neonatal para hiperplasia adrenal congénita e deficiéncia de biotinidase no ambito do
programa, iniciando a fase IV, englobando todos os estados em uma tunica categoria (Brasil,
2012) No estado do Para, o PNTN esté4 habilitado desde 2014, para ampliagdo do exame que
inclui no teste a deteccdo das doengas hiperplasia adrenal congénita e deficiéncia de
biotinidase, entretanto, tais medidas para a inclusao dessas doengas no PNTN entrou em vigor
apenas no inicio de 2022 (Brasil. Ministério Publico Federal no Paré, 2022). Sendo assim, as
manifestagdes clinicas apresentadas pelo paciente deste estudo poderiam ser amenizadas
diante da implementagao da fase IV no estado do Para de maneira imediata a portaria n°2,829.

Por meio da avaliagdo antropométrica ¢ possivel avaliar condigdes gerais de uma
crianga e investigar se o crescimento estd dentro dos padrdes estabelecidos e dessa maneira
proporcionar intervengdes efetivas que evitem a morbidade imediata, a manutencdo do
sistema imunoldgico e o desenvolvimento da aprendizagem e comunicagdo (Matozinhos et
al., 2018).

Segundo Dias et al., (2020), o crescimento da crianga pode ser monitorado em todas as
idades pelo mapeamento de dados de curvas de crescimento, esses indices antropométricos
recomendados pela Organizacio Mundial da Saude (OMS) para determinagdo do estado
nutricional: desnutri¢do, sobrepeso e obesidade. As principais curvas usadas na avaliacdo
nutricional para criangas sao: P/I, E/I e IMC/ 1. Esses indices estdo relacionados entre si,
entretanto, cada um tem sua especificidade com processos ou consequéncias de déficit de
crescimento. Os indices antropométricos sao expressos na forma de desvio padrao (Escore Z)
ou em percentil. Ao serem comparados com valores considerados referéncias, curvas de
referéncias sdo qualificadas como indicadores antropométricos, servindo para classificar e
diagnosticar o estado nutricional de um individuo ou populagao.

Segundo os parametros antropométricos nutricionais avaliados no paciente com DB,
foi diagnosticada desnutricdo e déficit leve de massa de gordura, baixo peso para idade,
estatura muito baixa para idade e IMC com risco de sobrepeso para idade. Brito-Silva et al.
(2012), em estudo de avaliagdo nutricional de pacientes com suspeita de EIM, observaram que
23,7% dos pacientes encontravam-se com baixo peso do recomendado para sua idade,
pacientes com muito baixo peso correspondiam a 7,3 %, quanto ao indicador de altura para
idade 50,9% apresentavam baixa estatura recomendada para idade, estatura muito baixa para

idade 32,7%, quanto ao IMC/I 18,8% apresentaram sobrepeso. No estudo de Brito-Silva et
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al., (2012), foram utilizados dados de pesquisa com criancas que ndo tinham suspeita de EIM,
os quais foram uteis para comparar ¢ demonstrar que os pacientes de fato, por apresentarem
suspeita EIM ou na presenca de diagnostico, no que se refere ao estado nutricional,
apresentavam disturbios nutricionais leve, acentuado ou grave (Brito- Silva et al., 2012).

Quanto ao consumo alimentar do paciente com DB foi possivel observar, na ingestao
da dieta de alimentos, fontes de biotina presentes em baixa quantidade de gema de ovo, carne
de porco, figado bovino, cereais integrais, soja e hortaligas folhosas (Rubio, 2018). Estdo em
menores quantidades no consumo diario. Em casos de DBP, se ndo tratada precocemente
entre os primeiros meses de vida os sintomas clinicos podem ser expressos de forma
neuroldgica, cutinea, atraso no desenvolvimento, os sintomas sdo irreversiveis mesmo com o
uso da biotina (Arantes et al.,2016). Relacionando a sintomatologia do paciente em periodo
sem a suplementacao de biotina e acompanhamento multiprofissional e podem ter gerado
grande impacto para o estado nutricional atual, visto que ndo ha parametros nutricionais para
pacientes com deficiéncia de biotinidase.

Por se tratar de apenas um paciente, os resultados sdo limitados e mais estudos
relacionados ao manejo nutricional de pacientes diagnosticados com deficiéncia de
biotinidase sdo necessarios. Este trabalho ¢ um estudo piloto que pode contribuir para a
elaboracdo de um protocolo nutricional para estes pacientes. Diante dos sinais e sintomas
apresentados pelo paciente com DB, a avaliacdo nutricional faz-se necessaria, podendo ser

uma ferramenta importante para auxiliar na qualidade de vida de pacientes com DB.

CONSIDERACOES FINAIS

Os sinais e sintomas apresentados pelo paciente deste estudo condizem com os
achados na literatura a respeito da deficiéncia de biotinidase. Portanto, os resultados sao
limitados quando relacionados aos parametros antropométricos e nutricionais € mais estudos
sdo necessarios para assim tragar condutas nutricionais adequadas e proporcionar melhor

qualidade de vida aos pacientes com deficiéncia de biotinidase.
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ANEXO 1 — FORMULARIO DE IDENTIFICACAO E DE AVALIACAO

SEMIOLOGIA NUTRICIONAL
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DA

Identificagdo: Idade:
Data: / / N° do prontuario:
Exame fisico
Cabelos Olhos
1( ) Normais 1( ) Normais
2( ) Finos, ralos 2( ) Fundos
3( ) Facilmente arrancaveis 3( ) Conjuntiva Palida
4( ) Quebradigos 4( ) Sem brilho
5() Secos 5( ) Manchas de Bilot
6( ) Despigmentados 6( ) Visao noturna deficiente
7( ) Outro 7( ) Outro
Labios Lingua
1( ) Normais 1( ) Normal

2( ) Lesdes/ulceragdes
3( ) Vermelhos/inchados
4( ) Fissuras angulares

5( ) Secos, rachados

2( ) Papilas atroficas
3( ) Edemaciada
4( ) Placas brancas (candidiase)

5( ) Vermelha

6( ) Outro 6( ) Ageusia/hipogeusia
7( ) Outro

Pele Unhas

1( ) Normal 1() Plano

2() Cllesdo 2( ) Globoso

3( ) Palida 3( ) Escavado

4( ) Seca 4( ) Ascite

5( ) Petéquia 5( ) Cianose

6( ) Ulcera decubito local 6( ) Outro

7( ) Hematomas
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8()LLP local

9( ) Outro

Abdomen Cavidade bucal
1() Plano 1( ) Hematomas
2( ) Globoso 2( ) Feridas

3( ) Escavado 3( ) Outro

4( ) Ascite

5( ) Outro
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ANEXO 2- FORMULAS UTILIZADAS PARA AVALIACAO ANTROPOMETRICA

Media do Segmento Estatura Estimada (cm) Desvio-Padrao (cm)

Comprimento superior do brago (CSB) E=(4,35 x CSB) + 21,8 +1,7
Comprimento tibial (CT) E=(3,26 x CT) + 30,8 +14
Comprimento a partir do joelho (CJ) E=(2,69 x CJ) + 24,2 +1,1

Grupo Equacio conforme Faixa Etaria (6 a 18 anos)

Meninos Brancos A=222xA]+40,54

Meninos Negros A=2,18x AJ+ 39,40

Meninas Brancas A=215x Al +4321

Meninas Negras A=202xAJ+46,59

e C(lassificacao circunferéncia da cintura

Classificacao Percentil
Normal <p 90
Obesidade >p 90

Fonte: FERNANDEZ,J.R et al, 2004.

e (lassificacao circunferéncia da cintura

Classificacao Percentil
Obesidade >P 85 ou P90
Sobrepeso P75 ou P 85
Eutrofia P 15- P75
Risco Nutricional P5-P 15
Desnutri¢ao <P5

Fonte: FRISANCHO, R. New standards of weight and body composition by frame size and
height for assessment of nutritional status of adults and the elderly. Am J. Clin Nutr, vol.40, p.
808-819, oct.1990.



e C(lassificacdo da circunferéncia do braco.

CIRCUNFERENCLA DDV BRACH jm) MASCULING

CIRCUNFERENCLIA IND BRACO (em) FEMINING

Fonte: Frisancho, 1990.

e C(lassificacdo, em percentis, do

estado nutricional por meio dos

G | & 0] E @] F % [TTF A A A AN AN 4
19 | W2 [ el | 43 | 52 | % | €3 | T4 | 107 | 182 B3 | 1R | W0 ) WA | WE | ST ) 164 ] 1T0 | 102 ) 1TE
729 | M3 | A | 51 | B5 | 3 | M| 16 | 79 | thE 209 | I | Mg | 150 | %4 | 61 | 6 | 1A | 8| 985
¥ | B 1A | S5 | % | %A | 15| B | B4 B $39 | Wd | B0 | 152 | 157 | Wb | 104 | %0 | W8 | 140
HS | 50 | 155 | G | %2 | Uy | B | 85 | W7 | 3 W5 | we | B3 1 57 | %1 1m0 | M| W5 | B0 | 1
559 | a5 | W | 61 | Wk | 175 | 165 | 191 | 185 | #5_ 555 | 152 | W7 | 961 | 9GS | 175 | 185 | vad | A0 | 20
569 | 1B | 151 ] 65 ] 1T | B | 51 | B8 | 207 | 28 BES | 157 | W2 | U5 | W | B | 1 | 19 | &5 | a0
199 | %) | 8] 7 | 06 | B7 | @ | & | 218 | &9 | 178 | Ty [ mo | s | w@s [ w0 He | M6 Bl
BES | 65 | 1nd | 5 | W1 | 192 | X5 | A | b | 3 THEIEIEAEEAAEREAEAED
588 | 115 | % | WA | 19 | @) | N3 | B2 | H45 ] % 395 | W& | W) | W5 | Wi | M5 | B2 | BE | B0 | &7
W03 | B0 | 1B6 | @i | A7 [ o0 | m1 | Mg | % | M9 10108 | E | WA | W9 [ WS | M1 | D4 B | K|
[HEH EFRED FRF A ERE R IH13 [ 18F | 155 | X0 [ BF | DX [ 51| %3 DA | A0
08 | 93 200 | 07 | A5 |20 | B4 4 | A5 X3 103 | 12 1 WD WS ) N3 BT ) BE ) TE| B | W
19139 | 2 208 | 15 | 25 | M5 | X5 | M2 | X | X8 319 ] A0 N0 nS | @ MY ET ) B3 W] 8
TH FTEFFA A F A EET G FER LR -1 - N
553 | @5 | 334 | M | 5 52| B | 03 | 62| % 13139 | 26 | B2 D9 | A5 B2 A7 | AR N0 | N3
663 | M1 | % | &7 | %7 | %3 | W5 | 21 | 07 | 8T 53 | 0F MD B3 L B4 KT RS K5 S6 | NS
T8 | M3 | 951 | %3 | %4 | @86 | X3 | @7 | 03 | W] 1473 | B0 | B | W6 ) M3 | KF ) B0 | N7 | MB | W
a9 | ® | 00 | o7 | %7 | w7 | B | ®i | B4 | 52 M3 | B4 B3 M) MR MR BRI WD X4 ) A
BB | & | B | B 1 B8 081 NI B5 | %5 X3 RN AR R R
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valores de CB

obtidos.
AGB Classificacao
>85 Excesso de gordura
5a85 Eutrofia
<5 Deplecao

Fonte: Frisancho, 1990.

e C(lassificacio do estado nutricional, segundo adequacido de circunferéncia do

braco.
A.CMB% Estado nutricional
<70% Desnutrigdo grave
70-80% Desnutricdo moderada
80-90% Desnutrigdo leve
90-110% Eutrofia
110-120% Sobrepeso
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>120%

Excesso de peso

Fonte: Blackburn e Thornton (1979)

e (lassificaciao do estado nutricional segundo a area muscular do braco corrigida.

AMBc¢ Classificacao
Desnutrigdo grave <p5
Desnutrigao leve/moderada 5als
Normal >p 15

Fonte: Frisancho, 1990.

e Percentis PCT+ PCSE(mm), segundo idade e sexo

Mg ulne

o m[w|w e |a]|e|w]|=-
-
-

e C(lassificacdo da Massa Gordurosa Corporal segundo Soma das Pregas Cutineas

Tricipital e Subescapular.

Classificacao

Percentil

Déficit grave de massa gordurosa

<p5




Déficit leve de massa gordurosa

pS-pl5

Massa gordurosa normal pl5-p75
Massa gordurosa aumentada p75-p95
Excesso de massa gordurosa >p95

Fonte: Frisancho, 1990

e C(lassificacdo do estado nutricional de criancas menores de cinco anos para cada

indice antropométrico, segundo recomendacoes do SISVAN.

iNDICES ANTROPOMETRICOS PARA MENORES DE 5 ANOS
VALORES CRITICOS Peso- Peso- IMC- Estatura-
para-idade | para-estatura para-idade para-idade
Muito baixo Muito baixa
Magreza Magreza
< Percentil 0,1 < Escore-z -3 peso para estatura para
2 idada acentuada acentuada L
= Percentil 0,1 e | > Escore-z-3e Baixo peso Baixa estatura
<Porcentiil | <Escorez-2 | parmaidade | 02 Mageaa | orsa idade
= Percentil 3e | > Escore-z-le
< Percentil 15 < Escore-z -1 Eucro Eucrofa
= Percentil I15e | =Escore-z-1 e | Pesoadequado
< Percentil 85 < Escore-z + | para a idade Risco de Risco de Estatura
> Percentil 85 ¢ | > Escore-z +1 e sobrepesc sobrepeso | adequada para
< Percentil 97 < Escore-z +2 aidade *
> Percentil 97 e | > Escore-z +2 e
< Percentil 99,9 | <Escore-z +3 Funeh_-vadul Scbrepeso Sobrepeso
> Percentil 9,9 | > Escorez +3 | P o oo Obesidade Obesidade

e C(lassificacdo do estado nutricional de criancas de S a 10 anos para cada indice

antropométrico, segundo recomendacoes do SISVAN.

iNDICES ANTROPOMETRICOS PARA CRIANCAS
DE 5 A 10 ANOS
VALORES CRITICOS
Peso- IMC- Estatura-
para-idade para-idade para-idade
. . Muite baixa
< Percentil 0,1 < Escore-z -3 Muito babxo peso Magreza estatura para
para a idade acentuada 5 "
= Percentil 0,1 e = Escore-z -3 e Baixo peso paraa M Baixa estatura
< Percentil 3 < Escore-z -2 idade para a idade
= Percentil 3 e > Escore-z -1 &
< Percentil 15 < Escore-z - E =
> Percentil 15 e > Escore-z -1 e Peso adequado
< Percenti BS < Escore-z +1 para a idade Estatura adequada
= Percentil B5 e > Escore-z +l e para
= Percentil 97 = Escore-z +2 i a idade *
> Percentil 97 e > Escore-z +2 e
< Percentil 99,9 < Escore-z +3 e ]
para a idade -
= Percentil 99,9 = Escore-z +3 Obesidade grave




Classificacio do estado nutricional

antropométrico, segundo recomendacées do SISVAN.

de adolescentes para cada

VALORES CRITICOS

< Percentil 0,1

< Escore-z -3

= Percentil 0,1 e < Percentil 3

> Escore-z -3 e < Escore-z -2

= Percentil 3 e < Percentil 15

= Escore-z -2 e < Escore-z -1

= Percentil |15 e < Percentil 85

> Escore-z -1 @ < Escore-z +1

> Percentil 85 e < Percentil 97
> Percentil 97 e = Percentil

> Escore-z + | ¢ < Escore-z +2

99,9

> Escore-z +2 e
< Escore-z +3

= Percentil 99,9

> Escore-z +3

INDICES ANTROPOMETRICOS
IMCparaidade | Estturs-
para-idade
Muito baixa
Magreza
estatura para
acentuada ' e
Baixa estatura
i para a idade
Eutrofia
Estatura
Sobrepeso adequada para
) a idade ?
Obesidade grave

Fonte: SISVAN, 2011.
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ANEXO 3

FORMULARIO DE CONSUMO ALIMENTAR DE CRIANCAS DE 0 A 5 ANOS DE
IDADE
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L
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ANEXO 4
REGRAS PARA SUBMISSAO DA REVISTA

“Research, Society and Development.”

1) Estrutura do texto:

e Titulo em Portugués, Inglés e Espanhol.

e Os autores do artigo (devem ser colocados nesta sequéncia: nome, ORCID, instituigao,
e-mail). OBS.: O numero do ORCID ¢ individual para cada autor, e ele ¢ necessario
para o registro no DOI, e em caso de erro, ndo ¢ possivel realizar o registro no DOL

e Resumo e Palavras-chave em portugués, inglés e espanhol (o resumo deve conter
objetivo do artigo, metodologia, resultados e conclusao do estudo. Deve ter entre 150
a 250 palavras);

e Corpo do texto (deve conter as se¢des: 1. Introducdo, na qual haja contextualizagao,
problema estudado e objetivo do artigo; 2. Metodologia utilizada no estudo, bem como
autores de suporte a metodologia; 3. Resultados (ou alternativamente, 3. Resultados e
Discussao, renumerando os demais subitens); 4. Discussao e, 5. Consideragdes finais
ou Conclusao);

o Referéncias: (Autores, o artigo deve ter no minimo 20 referéncias as mais atuais
possiveis. Tanto a citagdo no texto, quanto no item de Referéncias, utilizar o estilo de
formatacdo da APA - American Psychological Association. As referéncias devem ser
completas e atualizadas. Colocadas em ordem alfabética crescente, pelo sobrenome do
primeiro autor da referéncia. Nao devem ser numeradas. Devem ser colocadas em

tamanho 8 e espagamento 1,0, separadas uma das outras por um espago em branco).

2) Layout:

e Formato Word (.doc);

e Escrito em espaco 1,5 cm, utilizando Times New Roman fonte 10, em formato A4 e as
margens do texto deverdo ser inferior, superior, direita e esquerda de 1,5 cm.;

e Recuos sdo feitos na régua do editor de texto (ndo pela tecla TAB);

o Os artigos cientificos devem ter mais de 5 paginas.

3) Figuras:
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O uso de imagens, tabelas e as ilustragdes deve seguir o bom senso e, preferencialmente, a
ética e axiologia da comunidade cientifica que discute os temas do manuscrito. Obs: o

tamanho maximo do arquivo a ser submetido ¢ de 10 MB (10 mega).

As figuras, tabelas, quadros etc. (devem ter sua chamada no texto antes de serem inseridas.
Apos a sua insercao, deve constar a fonte (de onde vem a figura ou tabela...) e um paragrafo
de comentario no qual se diga o que o leitor deve observar de importante neste recurso. As
figuras, tabelas e quadros... devem ser numeradas em ordem crescente. Os titulos das tabelas,

figuras ou quadros devem ser colocados na parte superior e as fontes na parte inferior.
4) Autoria:

O arquivo em word enviado (anexado) no momento da submissao NAO deve ter os nomes

dos autores.

Todos os autores precisam ser incluidos apenas no sistema da revista e na versao final do
artigo (ap6s analise dos pareceristas da revista). Os autores devem ser registrados apenas nos
metadados e na versado final do artigo (artigo final dentro do template) em ordem de
importancia e contribui¢ao na construgao do texto. OBS.: Autores escrevam o nome dos
autores com a grafia correta e sem abreviaturas no inicio e final artigo e também no sistema

da revista.

O artigo pode ter no maximo 10 autores. Para casos excepcionais ¢ necessario consulta prévia

a Equipe da Revista.
5) Comité de Etica e Pesquisa:

Pesquisas envolvendo seres humanos devem apresentar aprovacao do Comité de Etica e

Pesquisa.



APENDICES
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APENDICE A - TERMO DE ASSENTIMENTO

Vocé estd sendo convidado(a) para participar, como voluntdrio, em uma pesquisa. Para aceitar vocé devera
assinar este documento em duas vias. Uma delas € sua e a outra ¢ do pesquisador. Caso vocé ndo aceite, ndo sera
penalizado (a) de forma alguma.

ATENCAO

Dados do Projeto: O titulo da pesquisa ¢ PERFIL NUTRICIONAL DOS PACIENTES
ATENDIDOS NO LABORATORIO DE ERROS INATOS DO METABOLISMO (LEIM) EM
BELEM/PA

Objetivos: Descrever o perfil nutricional dos pacientes encaminhados para o Laboratorio de Erros Inatos
do Metabolismo.

Vocé esta sendo convidado para participar dessa pesquisa porque foi encaminhado ao LEIM e
Voluntariedade de Participag@o: A sua participagdo ¢ voluntaria, ou seja, vocé so ird participar da
pesquisa se quiser e podera desistir a qualquer momento sem nenhum problema.

Procedimentos: Sera aferido o seu peso em uma balanga eletronica e a altura com um estadiométro
portatil. A composi¢ao corporal serd medida com um adipémetro, para isso, vocé ficard em pé com o
brago direito esticado ao longo do corpo, em seguida um pesquisador devidamente treinado pingara com
a mao a parte de trds do seu braco, depois pingado com o adipometro e feita a leitura em 3 segundos.
Serdo feitas perguntas sobre a alimentagdo, habito gastrointestinal e uma avaliagdo fisica através da
observagdo de alguns aspectos como por exemplo: cabelo, pele, unha, olhos.

Riscos: Vocé correra riscos minimos ao participar da pesquisa, pois os procedimentos ndo sido
invasivos. A aferi¢do da dobra cutanea pode trazer algum incomodo, como a sensacdo de um beliscdo.
Mas todo cuidado sera tomado na a avaliagdo que sera feita apenas por pesquisadores treinados. Podera
sentir algum constrangimento ao responder ao questionario ou risco da quebra no sigilo de informagdes,
porém somente os pesquisadores terdo acesso as suas informagoes.

Beneficios: Conhecimento do seu estado nutricional, habitos alimentares € contribuicao para a literatura
cientifica.

Divulgacdo dos resultados: Depois que a pesquisa acabar, os resultados serdo informados para vocé e
seus pais, também podera ser publicada em uma revista, ou livro, ou conferéncia, etc.

Contato: Luiz Carlos Santana da Silva. Tel: 3201-8030 e- mail: lcsantana-pa@hotmail.com

Certificado de Assentimento

Eu

entendi que a pesquisa ¢ sobre Avalicdo nutricional e antropométrica em

criangas e adolescentes com suspeita de erro inato com o objetivo analisar o perfil nutricional desses pacientes.

Nome

e/ou assinatura da crianga/adolescente:

Nome e assinatura do pesquisador responsavel por obter o consentimento:

Belém,

de de 201 .
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APENDICE B - Termo de Consentimento Livre e Esclarecido — TCLE

Titulo do Projeto: PERFIL NUTRICIONAL DOS PACIENTES ATENDIDOS NO
LABORATORIO DE ERROS INATOS DO METABOLISMO (LEIM) EM BELEM/PA

Vocé esta sendo convidado(a) para participar, como voluntario, em uma pesquisa. Apos ser esclarecido(a) sobre
as informagdes a seguir, no caso de aceitar fazer parte do estudo assine ao final deste documento, que esta em
duas vias. Uma delas ¢ sua e a outra é do pesquisador responsavel. Em caso de recusa vocé ndo sera penalizado
(a) de forma alguma. Se vocé tiver alguma considerag¢do ou divida sobre a ética da pesquisa, entre em contato
com o Comité de Etica em Pesquisa (CEP) no Campus Universitério do Guam4, situado na Rua Augusto Corréa n° 01-
Sl do Instituto de Ciéncias da Saude (ICS), 13 - 2° andar, CEP: 66.075-110 ou pelo telefone 3201-7735, e-mail:

cepecs@ufpa.br

Esta coleta sera realizada mediante sua livre aceitacdo e assinatura do deste Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido.

Sera aferido o peso em uma balanga eletronica e a altura com um estadiométro portatil. A composigao
corporal sera medida com um adipdmetro, para isso, ficara em pé com o braco direito esticado ao longo do
corpo, em seguida um pesquisador devidamente treinado pingara com a mao a parte de tras do seu brago, depois
pingado com o adipdmetro e feita a leitura em 3 segundos. Serdo feitas perguntas sobre a alimentagdo, habito
gastrointestinal e uma avaliacao fisica através da observagao de alguns aspectos como por exemplo: cabelo, pele,
unha, olhos.

Os beneficios desta pesquisa envolvem a avaliagdo antropométrica e nutricional dos individuos
participantes assim como contribuicdo para a literatura cientifica. A pesquisa oferece riscos minimos aos
participantes, como a quebra no sigilo de informagdes, constrangimento ao responder o questionario de
frequéncia alimentar ou incomodo no momento do pincamento da dobra cutinea. Por isso, os dados serdo
manipulados apenas pelos pesquisadores devidamente treinados que garantirdo ao maximo o sigilo das
informacgdes e também evitardo o incomodo na aferi¢do da composicao corporal.

Em qualquer etapa do estudo vocé podera ter acesso ao pesquisador responsavel para esclarecimento de
quaisquer dividas, assim como total liberdade de sair da pesquisa caso ndo queira mais participar, sem qualquer
prejuizo ao seu tratamento na Instituigao.

O(a) Senhor(a) pode se recusar a responder qualquer questdo que lhe traga constrangimento, podendo
desistir de participar da pesquisa em qualquer momento sem nenhum prejuizo para o(a) senhor(a). Sua
participagédo ¢ voluntaria, isto ¢, ndo ha pagamento por sua colaboragao.

Pesquisador Responsavel: Luiz Carlos Santana da Silva
Enderego: R. Augusto Corréa, 1 - Guama, Belém - PA, 66075-110
Telefones para contato: 3201-8030

Consentimento Livre e Esclarecido

Eu, ,RGn° , responsavel legal
por , nascido(a) em / / , declaro ter sido
informado (a) e concordo com a participagdo, do (a) meu filho (a) como participante, no Projeto de pesquisa
“PERFIL NUTRICIONAL DOS PACIENTES ATENDIDOS NO LABORATORIO DE ERROS INATOS
DO METABOLISMO (LEIM) EM BELEM/PA”

Belém-Para / /
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Assinatura do voluntario/representante legal

Declaro que obtive de forma apropriada e voluntaria o Consentimento Livre e Esclarecido
deste paciente ou representante Legal para participagdo neste estudo.

Beléem-PA, / /

Assinatura do pesquisador colheu TCLE



APENDICE C- Comité de Etica em Pesquisa (CEP) envolvendo Seres Humanos da plataforma Brasil.

aA @ aformabrasil.saude.gov.br C

Portal do Governo Brasliesrs

Vac mstd em: Pdblico = Buscar Pesquisas Aprovadas = Datalhar Projeto de Pesguisa

DETALHAR PROJETO DE PESQUISA

~ DADOS DO PROJETO DE PESQUISA

Titulo Piblico: PERFIL NUTRICIONAL DOS PACIENTES ATENDIDOS NO LABORATORIO DE ERROS
INATOS DO METABOLISMO (LEIM) EM BELEM/PA

Pesquisador Responsavel: Luiz Cardas Samana da Silva
Contato Pablice: Luiz Carfas Samana da Silva
Condigbes de sande ou bl Erres Inates da Matabelismo

Avaliacio Nulricianal
Deseritares CID - @erais: Mgt rhios do metabolismo de aminoacides aromaticos
Disturbios do metabolismo de esfingolipides e outros disturbios de deposito de lipides
Outros disturbios do metabolismo de carboidratos
Qutros disturbios metabolicos
Descritores CID - Especificos: Nish rhios do metabolismo de aminoacidos aromaticos
Disturbios do metabolismo de esfingolipides e outros disturbios de depaositc
Outros disturbios do metabolismo de carboidratos
Outros disturbios metabolicos

Descritores CID - da Intervengio:
Drata de Aprovacio Etica do CEPYCONEP: 31/01/2020

~ DADOS DA INSTITUIGAO PROPONENTE

Nome da Instituigdo: Universidade Federal do Pard
Cidade: BELEM

- DADOS DO COMITE DE ETICA EM PESQUISA

Comité de Etica Responsavel: 18 - UFPA - Instituto de Ciéncias da Sautde da Universidade Federal do
Para
Enderego: Rua Augusto Corréa n® 01- Campus do Guama ,UFPA- Faculdade de Enfermagem do ICS -

sala 13 - 2" and.
Tedefone: (231)3301-7735
E-mall: cepcosulpabr

- CENTRO(S) PARTICIPANTE(S) DO PROJETO DE PESQUISA

~ CENTRO(S) COPARTICIPANTE(S) DO PROJETO DE PESQUISA

Woltar




APENDICE D — FORMULARIO DE IDENTIFICACAO E AVALIACAO ANTROPOMETRICA
Identificacao: Data: / /

N° do prontuario:
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Nome: Idade:

Sexo: 1 F( ) 2 M() Data de nascimento:  /  /

Parametros Antropométricos - 2 a 5 anos

METODO RESULTADO CLASSIFICACAO

Peso (kg)

Altura (m)

PC (cm)

IMC (kg/m?)

DCT

DCSE

% Adequagdo da DCT

% Gordura

CB (cm)

% Adequagido CB

CMB

% Adequacdo CMB

CC (cm)

Peso/Idade

Estatura/Idade

Peso/Estatura

IMC/Idade
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Diagnostico Nutricional

Atividade fisica

1( )Sim () 2( )Nao Frequéncia:

Qual?
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APENDICE E - AVALIACAO DO HABITO GASTROINTESTINAL, DIETA E AMAMENTACAO

Identificagdo: Idade:

Data: / / N° do prontuério:

Questionario

O paciente apresenta algum desses problemas?
1( ) Degluticdo 2( ) Mastigagdo 3( ) Refluxo 3( ) Regurgitagdo/vomito 4( ) Nauseas

Comentarios:

Como vocé descreve o apetite do paciente?

1( ) Excelente 2( )Otimo 3( )Bom 4( ) Regular Comentario:

Houve alguma mudanca recente (minimo de uma semana)?

1( ) Sim Tempo: 2( ) Nao Comentario:

Evacuacao

1( ) Normal 2( ) Constipagdo 3( ) Diarreia 4( ) Nao sabe Comentarios:

Alergias e/ou intolerincias alimentares?

1( )Alergias 2( ) Intolerancias
Comentario:

Tém preferencias alimentares?

1( ) Sim Qual/is?

2( ) Nao

Alimentos que nao gosta?

1( ) Sim Qual/is?

2( ) Ndo

Denticao?

1( ) Completa 2( ) Incompleta Descreva:

Fez aleitamento materno exclusivo?

1( ) Aindamama 2( ) At¢ 6 meses 3( ) Menos de 6 meses  4( ) Mais de 6 meses




65

5( ) Sem aleitamento 6( ) Ndo sabe Comentario:

Qual consisténcia da dieta?
1( ) Dieta geral 2 () Dieta branda 3( ) Dieta pastosa
4( ) Dieta liquida- pastosa 5 ( )Dieta liquida completa 6 ( ) Dieta liquida restrita

Qual tipo de dieta?




