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A presente acdo se refere a solicitacdo de formula dietoterapica para leucinose
isenta de leucina, isoleucina e valina e enriquecida com vitaminas e minerais (MSUD med B).

Em documento médico acostado (Evento 1, ANEXO2, Paginas 36 e 37), consta que
0 Autor estd em acompanhamento no Instituto de Puericultura e Pediatria Martagdo Gesteira
(IPPMG/UFRJ), devido a doenga genética metabolica pela deficiéncia da enzima enoil-coA
hidratase 1 de cadeia curta mitocondrial. A doenca foi confirmada através de sequenciamento
complexo do exoma com analise mitocondrial realizado em 23 de agosto de 2024. Essa doenca é
caracterizada por regressdo do desenvolvimento na infancia com comprometimento motor e da fala,
hipotonia apneia episodica, espasticidade e acidose metabolica com aumento de lactato, condicoes
ameagcadoras a vida. A enzima enoil-coA hidratase esta envolvida na beta oxidacao de acidos graxos
de cadeia média e curta e no metabolismo do aminoacido valina, fazendo com que o paciente tenha
dificuldade de metabolizar gorduras e proteinas. Foi prescrita a formula MSUD med B - 38,7 gramas
por dia, totalizando 3 latas de 500g. Foram citados os codigos da Classificacdo Internacional de
Doengas (CID-10): E71.1 - Outros distarbios do metabolismo de aminoacidos de cadeia
ramificada e F84 - Transtornos globais do desenvolvimento.

Os erros inatos do metabolismo consistem numa condi¢do genética em que uma
mutacdo ao nivel dos genes que codificam enzimas envolvidas num determinado processo
metabdlico; tal mutagdo origina a deficiéncia de uma enzima, o que faz com que o processo
metabdlico ndo ocorra®. Dentre eles estdo as aminoacidopatias (fenilcetondria, doenca da urina do
xarope de bordo - homocistindria, tirosinemias, entre outras), as acidemias organicas (acidemias
metilmaldnica, propibnica, isovalérica, entre outras), os defeitos do ciclo da ureia (deficiéncia de
ornitinatranscarbamilase e citrulinemia, por exemplo), a intolerancia aos agucares (galactosemia,
intolerdncia hereditaria a frutose), as intoxica¢fes por metais (doenca de Wilson, hemocromatose,
etc). Todas estas condi¢es apresentam alguma semelhanca em relacdo as manifesta¢fes clinicas:
nao prejudicam o desenvolvimento embriofetal, os pacientes apresentam um intervalo variavel livre
de sintomas desde o nascimento até que os sinais e sintomas de “intoxica¢dao” se manifestem, quer
de forma aguda (vémitos, coma, faléncia hepética, complicacBes tromboembdlicas) ou crénica
(deficit de crescimento e desenvolvimento, alteragBes visuais, cardiomiopatia, sintomas
psiquiatricos)?.
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A deficiéncia de enoil-CoA hidratase de cadeia curta (ECHS1) € um erro congénito
autossdmico recessivo raro do metabolismo causado por variantes patogénicas no gene ECHS1. As
manifestacOes clinicas comuns da deficiéncia de ECHS1 sdo distdrbios neuroldgicos (anormalidades
de sinal nos ganglios da base, atraso no desenvolvimento, hipotonia, distonia, convulsdes,
encefalopatia, ataxia); do crescimento (falha no crescimento, microcefalia, restricdo de crescimento
intrauterino); cardiovasculares (miocardiopatia, hipertensdo pulmonar); oftamoldgicos (nistagmo,
atrofia Optica, turvacdo da cdrnea); bioquimicos/enzimaticos (acidemia lactica) e sintomas
semelhantes a sindrome de Leigh de inicio tardio foram relatados®*.

Diante do quadro clinico apresentado pelo Autor, deficiéncia da enzima enoil-coA
hidratase 1 de cadeia curta mitocondrial estd indicado o uso de fdrmula dietoterapica para
leucinose isenta de leucina, isoleucina e valina (MSUD med B).

A respeito da quantidade diaria prescrita da formula MSUD med B (38,7g/dia -
Evento 1, ANEXO2, P4gina 36), participa-se que a mesma forneceria ao Autor um adicional
energético e proteico diario de 112,6 kcal e 23,99 de proteina. Ressalta-se que cabe ao profissional
de salde assistente a prescri¢do da quantidade mais adequada de formula especializada de maneira
individualizada, mediante o gendtipo da doenca e subtipo, que se relaciona a diferentes niveis de
atividade enzimatica residual, e consequentemente, de tolerancia a leucina e a ingestdo de alimentos
proteicos in natura, bem como idade, peso, e controle metabélico da doenca®. Portanto, para o
atendimento da quantidade diaria prescrita seriam necessarias 3 latas de 500g/més de MSUD med
B®.

Destaca-se que, individuos em uso de suplementos nutricionais industrializados
necessitam de reavaliacbes periédicas, visando verificar a evolu¢do do quadro clinico e a
necessidade da permanéncia ou alteracdo da terapia nutricional inicialmente proposta.

Cumpre informar que, a formula MSUD med B se encontra na categoria de
alimentos para dietas com restricdo de nutrientes, sendo dispensada da obrigatoriedade de registro
sanitario pela Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitaria (ANVISA), conforme a RDC 240/2018.

Ressalta-se que a formula MSUD med B, ndo integra nenhuma lista oficial para
disponibilizacao gratuita atraves do SUS, no &mbito do municipio e do Estado do Rio de Janeiro.

E o parecer.

A 33?2 Vara Federal do Rio de Janeiro, da Secao Judicidria do Rio de Janeiro,
para conhecer e tomar as providéncias que entender cabiveis.

Elaborado pela equipe técnica do NATJUS-RJ.
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