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RESUMO

Introducdo: Erros inatos do metabolismo que podem ser tratados com dieta hipoproteica
muitas vezes requerem um regime alimentar excessivamente restrito. Os desafios na adesao a
essa dieta contribuem para o baixo envolvimento com o tratamento. Portanto, ha necessidade
de novos recursos para auxiliar no automonitoramento alimentar. Objetivo: Desenvolver e
implementar o aplicativo movel “AminoApp” para automonitoramento dietético de pacientes
com EIM em dieta hipoproteica. Métodos: O processo de desenho grafico e desenvolvimento
foi realizado de acordo com o método Design Centrado no Usuario (User Centered Design -
DCU), que estabelece a participacdo/colaboragdo entre usuérios e designers/pesquisadores em
todas as etapas do desenvolvimento do produto (levantamento de requisitos, desenvolvimento
do prototipo das funcionalidades da aplicacdo e avaliacdo). A usabilidade foi mensurada por
meio da escala SUS (System Usabilidade Scale), escala amplamente utilizada para avaliar
sistemas e dispositivos e validada em portugués. Resultados: As funcionalidades do aplicativo
sdo: diario alimentar, area de consulta alimentar, registro de exames, calculo de receitas,
relatorios sobre composicédo da dieta e controle metabdlico. O teste de usabilidade foi realizado
com 3 profissionais de saude, 3 cuidadores e 4 pacientes em dieta hipoproteica. A pontuacédo
média dos testes de usabilidade foi de 84,9, acima da média (91,6 profissionais; 85,8
cuidadores; 77,5 pacientes), sendo considerado de facil usabilidade. Conclusdo: Este é o
primeiro aplicativo desenvolvido para auxiliar no tratamento de erros inatos do metabolismo
que requerem dieta com restricdo proteica no Brasil. O aplicativo foi considerado de facil
utilizacdo e os resultados apresentados sdo promissores. Mais pesquisas S80 necessarias para
avaliar o impacto da utilizacdo do aplicativo no controle metabdlico e na ades&o.

Palavras-chave: Metabolismo, Erros Inatos; Dieta com restricdo de proteinas; Adesdo e

Cumprimento do Tratamento; AplicacGes Moveis



ABSTRACT

Backgroud: Inborn errors of metabolism that can be treated with a low-protein diet often
require an excessively restricted dietary regimen. The challenges in adhering to such a diet
contribute to low engagement with treatment. Therefore, there is a need for new resources to
assist in dietary self-monitoring. Objective: Develop and implement the “AminoApp” mobile
application for dietary self-monitoring of patients with IEM on a low-protein diet. Methods:
The design and development process were carried out according to the User Centered Design
(UCD) method, that establishes participation/collaboration between users and
designers/researchers in all stages of product development (gathering requirements,
development of the prototype of the application’s features and evaluation). Usability was
measured using the SUS scale (System Usability Scale) validated in Portuguese. Results: The
application’s features are: food diary, food consultation area, exam records, recipe calculation,
reports on diet composition and metabolic control. The usability test was carried out with 3
healthcare professionals, 3 caregivers and 4 patients on a low-protein diet. The average usability
test score was 84.9, above the average (91.6 professionals; 85.8 caregivers; 77.5 patients), being
considered easy to use. Conclusion: This is the first application developed to assist in the
treatment of inborn errors of metabolism that require a protein-restricted diet in Brazil. The
application was considered easy to use and the results presented are promising. Further research
is required to assess the impact of utilizing the application on both metabolic control and
adherence.

Keywords: Metabolism, Inborn Errors; Diet, Protein-Restricted; Treatment Adherence and

Compliance; Mobile Applications
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1. INTRODUCAO

Aminoacidopatias e acidemias organicas séo Erros Inatos do Metabolismo (EIM) que
fazem parte da categoria dos defeitos do metabolismo dos aminoacidos. Esses disturbios séo
decorrentes da deficiéncia de enzimas ou transportadores envolvidos no metabolismo de
aminodcidos especificos. Com isso, ocorre 0 acimulo téxico do substrato, gerando danos a
6rgdo vitais, principalmente para o sistema nervoso central (FERREIRA et al., 2021;
SAUDUBRAY; VAN DEN BERGHE, 2012).

O tratamento padrdo ouro para as aminoacidopatias e acidemias € a dieta hipoproteica
associada ao uso do substituto proteico. A adesdo a dieta previne a intoxicacao dos 6rgdos vitais
pelo excesso do substrato, e 0 uso do substituto proteico (que possui todos os aminoécidos
exceto aquele que tem a rota metabolica comprometida) garante o adequado crescimento e
desenvolvimento ao longo da vida e a homeostase do organismo (MACDONALD et al., 2012)

Mesmo com os comprovados beneficios da dieta hipoproteica e das técnicas de
orientacdo nutricional, a adesdo a dieta ainda € um obstaculo para atingir o sucesso terapéutico
no mundo todo (MACDONALD et al., 2012). O entendimento limitado da dieta e a falta de
informacao, sdo alguns dos fatores associados a baixa adesdo relatados por pacientes (VIEIRA
et al., 2015). Dados como esses expdem a necessidade de novas estratégias de educacao
nutricional e de ferramentas modernas que contribuam para a aderéncia ao tratamento, que
podera gerar uma melhora da qualidade de vida desses individuos, consequentemente.

O uso de aplicativos para 0 monitoramento da saude surgiu como uma ferramenta
moderna e inovadora nos ultimos anos. Esse recurso tem auxiliado diversos usuarios a
monitorar e gerenciar o tratamento em casa, 0 que resultou numa maior adesio (PEREZ-
JOVER V, SALA-GONZALEZ M, GUILABERT M, 2019). No campo dos EIM dos defeitos
do metabolismo dos aminoacidos, hd um estudo recente que avaliou o que os cuidadores
desejam em um aplicativo dietético. Este estudo mostrou que a maioria deles almeja um
aplicativo que auxilie no calculo da ingestdo de proteinas, que forneca automonitoramento
alimentar, que possua um banco de dados digital de composi¢do de alimentos e que gere
notificacdo de lembretes de dietas (LIM et al., 2023).

Ja existem aplicativos desenvolvidos para 0 automonitoramento dietético de portadores
de defeitos do metabolismo dos aminoéacidos fora do Brasil, que parecem ser promissores

(EVANS et al., 2022; HO et al., 2016). Dessa forma, torna-se necessario o desenvolvimento
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de um aplicativo brasileiro, que atenda as necessidades especificas da populagdo, bem como
apresente os habitos e alimentos regionais para beneficiar e facilitar a adesao ao tratamento dos

portadores brasileiros de EIM em dieta hipoproteica.
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2.1 Estratégias para localizar e selecionar informacdes

As bases de dados utilizadas para realizar buscas foram: PubMed, Lilacs e SciELO.

Também foram utilizados os artigos relacionados aos encontrados e que pertenciam a outras

bases de dados, bem como livros, consensos nacionais e internacionais e anais de congressos

relevantes na area.

TERMOS DE BUSCA1

l

Metabolism, Inborn Errors OR Errors Metabolism, Inborn OR Errors M

TERMOS DE BUSCA 2

l

Inborn Errors OR Errors Metabolism, Inborn OR Errors Metabolisms,

Inborn OR Inborn Errors Metabolism OR Inborn Errors Metabolisms OR
Metabolisms, Inborn Errors OR Metabolism Errors, Inborn OR Error, Inborn
Metabolism OR Errors, Inborn Metabolism OR Inborn OR Metabolism Error OR
Inborn Metabolism Errors OR Metabolism Error, Inborn OR Metabolism Error,
Inborn OR Metabolism Inborn Error OR Metabolism Inborn Errors
AND
Mobile Applications OR Application, Mobile OR Applications, Mobile OR Mobile
Application OR Mobile Apps OR App, Mobile OR Apps, Mobile OR Mobile App OR
Portable Software Apps OR App, Portable Software OR Portable Software App OR

Software App, Portable OR Portable Software Applicati OR Applicati

Portable Software OR Portable e Application OR e Appli

Inborn OR Inborn Errors Metabolism OR Inborn Errors Metabolisms OR
Metabolisms, Inborn Errors OR Metabolism Errors, Inborn OR Error, Inborn
Metabolism OR Errors, Inborn Metabolism OR Inborn OR Metabolism Error OR
Inborn Metabolism Errors OR Metabolism Error, Inborn OR Metabolism Error,
Inborn OR Metabolism Inborn Error OR Metabolism Inborn Errors
AND
T Adh and C OR Therap
Cc i ORTr Adh OR Adh , T
Adherence OR Adherence, Therapeutic

tic Adherence and
OR Therap

Portable OR Smartphone Apps OR App, Smartphone OR Apps, Smartphone OR
Smartphone App OR Portable Electronic Apps OR App, Portable Electronic

PubMed: 1637 artigos Lilacs: 1artigo SciELO: 14 artigos

SciELO: O artigos l l

j{ 12 artigos utilizados

PubMed: 303 artigos Lilacs: O artigos

1 artigo utilizado O artigos utilizados

6 artigos utilizados

Figura 1. Estratégias de busca de referéncias bibliograficas para localizar e selecionar
informacdes que fundamentam os objetivos deste estudo. Fonte: Elaborado pela autora (2023)

2.2 Erros inatos do metabolismo

Erros inatos do metabolismo (EIM) sdo condi¢fes genéticas caracterizadas pela
deficiéncia ou auséncia de uma enzima ou de um transportador que afeta uma rota metabolica
especifica. A consequéncia pode advir da intoxicacdo pelo acimulo do substrato, de
complicacdes no metabolismo energético devido a falta do produto ou, ainda, de problemas
que envolvem moléculas mais complexas (grupo que envolve organelas celulares e inclui

doencas que perturbam a sintese ou o catabolismo de moléculas complexas). Os EIM
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normalmente tém uma apresentacao clinica multissistémica, sendo figado, cérebro, coracéo,
musculos e os rins 0s 6rgaos mais frequentemente afetados (BERNSTEIN; ROHR; HELM,
2015; SAUDUBRAY; VAN DEN BERGHE, 2012).

Com a aplicagdo da espectrometria de massa em tandem na triagem neonatal, é possivel
obter diagndstico pré-sintomatico para muitos EIM. Mas, pelo fato de os testes de rastreio
neonatal serem lentos e demasiadamente caros, essa triagem ndo esta disponivel para todas as
doencas. No Brasil, em 2021, foi sancionada uma lei que ampliou o teste do pezinho para 50
doencas incluindo galactosemias, distdrbios do ciclo da ureia, distarbios de beta oxidacdo de
acidos graxos e outras (Lei n°14.154). Quando ndo ha o diagndstico pré-sintomatico, pela
triagem neotnatal, a suspeita clinica de um EIM baseia-se em alguns principios, como: sintomas
que persistem e permanecem inexplicaveis apds tratamento inicial e habitual, ataques de
sintomas agudos (e recorrentes) de inicio tardio (como coma, ataxia, vomito, acidose), sintomas
neuroldgicos crénicos e progressivos (BRASIL, 2021; SAUDUBRAY; VAN DEN BERGHE,
2012).

Os EIM sédo doencas genéticas individualmente raras, mas coletivamente frequentes.
Atualmente sdo descritos em torno de 1450 EIM que sdo divididos em 24 categorias diferentes.
A categoria dos EIM que é o foco do presente estudo é denominada “defeitos do metabolismo
dos aminoacidos”, que sdo distdrbios decorrentes da deficiéncia de enzimas ou transportadores
envolvidos no metabolismo dos aminoécidos, resultando em acimulo de metabolitos toxicos e
danos a 6rgdos vitais. Esta categoria inclui as aminoacidopatias e acidemias organicas, grupos
de EIM cujo ponto central do tratamento é a dieta restrita em proteinas, quadro 1 (FERREIRA
etal., 2021) .



Quadro 1. Erros inatos do metabolismo (EIM) cujo tratamento de escolha é a dieta hipoproteica
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metilcitrico, RM: lesdes nos ganglios da base,
RM: atrofia cerebral, RM: mielinizagio

ganglios da base, edema cerebral, coreoatetose,
distonia, encefalopatia aguda, sinais

Acidemia Isovalérica 607036  IVD Isovaleril-CoA 3 - Acido hidroxiisovalérico, C5 — Acilcarnitina, Arritmia, consciéncia alterada, ataxia, atrasono  1:100 000-9:100 000
desidrogenase carnitina, glicina, acido isovalérico, isovaleril - desenvolvimento, crise encefalopatica, hipo ou
CoA des1drogenase, 1sova1er11g1’191na hipertonia, letargia, coma (durante
RM: anormalidades do globo palido g . ~
N > cetoacidotica), retardo psicomotor, convulsdes,
RM: alteragdes na substancia branca R . N
RM: aumento da propor¢ao de lactato para alopecia, dificuldades de alimentagéo,
acido N-acetilaspértico hepatomegalia, pancreatite, vomito episodico,
leucopenia, neutropenia, pancitopenia,
trombocitopenia, hipotonia, odor de pés suados
Deficiéncia de 3- 210200  MCCClI, 3-Metilcrotonil-CoA  3-Metilcrotonilcarnitina, 3 — Cardiomiopatia, encefalopatia do SNC aguda 1:50 000-1:30 000
MCC carboxilase Metilcrotonilglicina, C5-OH-acilcarnitina, prec.ipitada ) . ) )
MCCC2 (subunidade a, b) carnitina, metilcrotonil - CoA carboxilase, RM: PO infec¢@o, hipo ou h1pe'rton1a, acidente
atrofia cerebral, RM: alteracdes na substincia vascular cerebral metabolico, retardo
branca psicomotor, neutropenia, trombocitopenia, dor
muscular, fraqueza muscular, odor acre (urina)
Aciduria 250950 AUH 3-Metilglutaconil- Acido 3-hidroxiisovalérico, 4cido 3- Ataxia, atetose, anormalidades cerebelares,
Metilglutacénica tipo CoA hidratase metilglutaconico, 3 - Metilglutaconil - CoA deméncia, leucoencefalopatia, retardo
1 hidratase, acido 3-metilglutarico, C5-OH- psicomotor, convulsdes febris, espasticidade,
acilcarnitina, acilcarnitina C6-insaturada, hepatomegaha,’ dl.Sﬁman hepqtlca, qlstagmo
.. . N ocular, atrofia dptica, trombocitopenia
carnitina, RM: lesdes nos ganglios da base, RM:
anomalias cerebelares, RM: atrofia cerebral,
RM: alteragdes na substincia branca, RM:
acumulacdo de acido 3 hidroxiisovalérico, RM:
diminui¢do do N-acetilaspartato
Acidemia Propidénica 232000 PCCA4, Propionil-CoA 3 — Acido hidroxipropiénico, carnitina, Arritmia, cardiomiopatia, cardiomiopatia 1:100 000
PCCB PCCB carboxilase esterificada, carnitina, glutamina, glicina, acido dilatada, ataxia do SNC, anormalidades dos




Acidemia
Metilmalonica

Aciduria Glutarica
tipo I

Deficiéncia de MAT
/1

251000

231670

250850

MUT

GCDH

MATIA

Metilmalonil-CoA
mutase

Glutaril-CoA
desidrogenase

Metionina
adenosiltransferase
/111

retardada, RM: alteracdes na substancia branca,
RM: diminui¢do do N-acetilaspartato, RM:
lactato elevado, RM: elevagdo de
glutamina/glutamato, Propionilcarnitina,
atividade de propionil - CoA carboxilase,
propionilglicina, tiglilglicina

Ensaio de incorporagdo de 14C-Propionato,
acido 3-hidroxipropidnico, carnitina, glutamina,
glicina, 4cido metilcitrico,
metilmalonilcarnitina, atividade de metilmalonil
- CoA mutase, oropionilcarnitina

RM: lesdes nos ganglios da base/atrofia
cerebral/mielinizagdo retardada/alteragdes na
substancia branca

IRM: diminui¢@o de N-acetilaspartato/lactato
elevado

Acido 3-hidroxiglutérico, glutarilcarnitina
C5DC, acido glutaconico, acido glutarico, RM:
substancia branca periventricular e outras
substancias extraestriatais, anormalidades de
RM, RM: atrofia estriatal, RM: hipoplasia
temporal, espagos externos dilatados do LCR

Metionina, S-Adenosil-homocisteina, S-
Adenosilmetionina, Homocisteina total

extrapiramidais, hipo ou hipertonia, letargia,
coma, acidente vascular cerebral metabolico,
retardo psicomotor, convulsdes, dificuldades de
alimentagdo, hepatomegalia, disfuncdo hepatica,
pancreatite, vomito, perda auditiva, diminui¢ao
da altura corporal, hipogonadismo (em
mulheres), hipergonadotrépico, anemia,
mielodisplasia, neutropenia, trombocitopenia,
hipotonia muscular, osteopenia, insuficiéncia
renal crénica, insuficiéncia respiratoria
cardiomiopatia, ataxia, anomalias dos ganglios
da base, edema cerebral, coreoatetose, distonia,
encefalopatia aguda, sinais extrapiramidais,
hipo ou hipertonia, coma letargico (durante
episoddios cetoacidoticos), acidente vascular
cerebral metabdlico, retardo psicomotor,
convulsdes, dificuldades alimentares,
hepatomegalia, disfun¢@o hepatica, pancreatite,
vOmito, diminui¢ao da altura corporal,
neuropatia optica, anemia hematologica,
neutropenia, trombocitopenia, hipotonia
muscular, osteopenia, insuficiéncia renal
progressiva, redugdo da taxa de filtragdo
glomerular, tubulopatia renal, nefrite
tubulointersticial, insuficiéncia respiratoria,
hipotermia durante crise

Astasia, ataxia, coréia, disartria, distonia, crise
encefalopatica, hipocinesia, hipotonia,
espasticidade, dificuldades em engolir,
vertigem, dificuldades de alimentago, vomito,
macrocefalia, pneumonia Respiratoria

Desmiclinizagao, ADNPM, disdiadococinesia,
dismetria, distonia, dificuldades de linguagem,
reflexos de tenddo aumentados, tremor,
mielopatia vacuolizante
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Deficiéncia de glicina
n-metiltransferase

Deficiéncia de SAHH

Deficiéncia de
adenosina quinase

Homocistintria
Classica

Deficiéncia de CPS 1

Deficiéncia de OTC

Citrulinemia tipo I

Aciduria
arginosuccinica

606664

180960

614300

263200

237300

311250

215700

207900

GNMT

AHCY

ADK

CBS

CPS1

orc

ASS1

ASL

Deficiéncia de
metionina glicina N-
metiltransferase

Metionina S-adenosil-
homocisteina
hidrolase

Proteina adenosina
quinase

Cistationina b-sintase

Fosfato de carbamoil
sintetase I

Ornitina
transcarbamilase

Argininosuccinato
Sintetase

Argininosuccinato
liase

Metionina, S-Adenosil-homocisteina, S-
Adenosilmetionina, Homocisteina total.

Metionina, S-Adenosil-homocisteina, S-
Adenosilmetionina, Homocisteina total

Metionina, adenosina, S-Adenosil-
homocisteina, S-Adenosilmetionina,
Homocisteina total

Cistina, metionina, S-Adenosil-homocisteina, S-
adenosilmetionina, homocisteina total

Arginina, argininosuccinato, citrulina,
glutamina, acido orético

Arginina, argininosuccinato, citrulina,
glutamina, homocitrulina, acido ordtico

Arginina, argininosuccinato, citrulina,
glutamina, &cido orotico

Arginina, argininosuccinato, argininosuccinato,
citrulina, glutamina, 4cido orético

Doenga hepatica (hepatomegalia)

Transtorno de déficit de atencdo, agressividade,
hipoplasia cerebelar

ADNPM, hiperatividade, hipoplasia da ponte,
atraso na mielinizagdo, disfuncéo hepatica,
estrabismo, coagulopatia, fraqueza muscular,
miopatia, insuficiéncia respiratoria

Anomalias cardiacas, ADNPM, atraso no
desenvolvimento do SNC, epilepsia, disfungdo
hepatica, perda auditiva, macrocefalia, fraqueza
muscular

Tromboses, infartos

ADNPM, retardo mental, sintomas
psiquiatricos, convulsdes, rubor malar, ectopia
lentis, iridodonese, miopia, tromboembolismo,
aracnodactilia, genu valgo, cifose,
caracteristicas do Marfanoide, osteoporose, pés
cavos, escoliose, deformidades esternais
Instabilidade de temperatura, coma

ADNPM, crise encefalopatica, aguda,
encefalopatia, aversdo a proteinas, vomito

Instabilidade de temperatura, ataxia, coma,
confusdo, ADNPM, crise encefalopatica aguda,
encefalopatia, episédios semelhantes a derrame,
aversdo a proteinas, insuficiéncia hepatica
aguda, vomito, visao prejudicada

Instabilidade de temperatura, ataxia, coma,
confusdo episodica, ADNPM, encefalopatia,
episodios semelhantes a derrame, aversao a
proteinas, insuficiéncia hepatica aguda, vomito
Instabilidade de temperatura, ataxia, coma,
confusdo episddica, ADNPM, encefalopatia,
episodios semelhantes a derrame, aversao a
proteinas, vomito
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Argininemia

Sindrome HHH

Citrulinemia tipo I1

Atrofia girata da
coroide e retina

Fenilcetonuria

Tirosinemia tipo II

Alcaptonuria

07800

238970

605814,
603471

258870

261600

276600

203500

ARGI

SLC25415

SLC25413

OAT

PAH

TAT

HGD

Arginase 1

Ornitina mitocondrial
transportador
(ORNT1)

SLC25A15

Aspartato glutamato
transportadora

(SLC25A13)

Ornithine
Aminotransferase

Fenilalanina
hidroxilase

Tirosina
aminotransferase

Homogentizado 1,2 —
dioxigenase

Arginina, citrulina, glutamina, acido orotico

Incorporag@o de C-Ornitina, arginina, citrulina,
creatina, fator VII ¢ X, glutamina,
homocitrulina, ornitina, acido oroético

Arginina, citrulina, galactose, galactose,
glutamina, metionina, treonina, tirosina

3-amino-2-piperidona, arginina + lisina,
creatina, guanidinoacetato, ornitina, anomalias
da substancia branca

Microscopia eletronica hepatica: mitocondrias
anormais,

RM: Creatina/fosfocreatina (cérebro),

RM: Creatina/fosfocreatina (musculo)
Microscopia eletronica muscular: mitocondrias

anormais, atrofia das fibras tipo 2 ¢ agregados
tubulares

Acido 5-hidroxiindolacético, teste BH4, acido
homovanilico, fenilalanina, acido fenilpiravico,
ressonancia magnética: cérebro

4-hidroxifenilacetato, 4-hidroxifenilpiruvato,
tirosina

Homogentisate

Ataxia, coma, confusdo episodica, ADNPM,
diplegia espastica, aversdo a proteinas, vomito
Asterixis, ataxia, coma, confuso episddica,
ADNPM, crise encefalopatica aguda,
encefalopatia, convulsdes, paresia
espastica/sinais piramidais, episddios
semelhantes a derrame, aversao a proteinas,
disfun¢@o hepatica, insuficiéncia hepatica
aguda, vomito, visao prejudicada

Ataxia, coma, confusdo episodica, distirbio de
consciéncia, ADNPM, encefalopatia, colestase,
ictericia, disfuncdo hepatica, esteatose hepatica

Atrofia cortical, deficiéncia intelectual,
neuropatia sensorial, convulsdes, adaptagdo ao
escuro prejudicada, atrofia giratoria da cordide e
da retina, cegueira, catarata, degeneragdo
coriorretiniana, miopia, descolamento de retina,
tunel de visdo, fraqueza muscular

Autismo, hipertonia, irritabilidade, retardo
mental, convulsdes, hipopigmentacao
dermatolégica, erupgao cutinea, vomito, atraso
no perimetro cefalico, atraso na altura,
microcefalia, outros odores (urina e corporal),
baixo peso ao nascer

Retardo mental, erosdo de bolhas na pele,
hiperqueratose nas palmas das maos e plantas
dos pés, erosdo da cérnea, lacrimejamento,
fotofobia

Valvulite mitral e adrtica, pigmentagao (pele),
pigmentacao escleral (olho), artrite,
degeneragao do disco lombossacro, ocronose,
escurecimento da urina
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Tirosinemia tipo I 276700  FAH Fumarialacetoacetase
Doenca da Urina do 248600  BCKDHA, Complexo alfa-
Xarope do Bordo BCKDHB, cetoacido

DBT desidrogenase de

cadeia ramificada

4-hidroxifenillactato, 4-hidroxifenilpiruvato,
acido 5-aminolevulinico, alfa-fetoproteina,
metionina, porfobilinogénio sintase,
succinilacetona, tirosina

Teste de 2,4-dinitrofenilhidrazina, alo -
isoleucina, atividade BCKDC, oxoacidos de
cadeia ramificada, teste de cloreto férrico,
leucina, isoleucina, valina,

RM: edema cerebral / edema de tronco cerebral
e cerebelar / atrofia cerebral / lesdes estruturais
profundas da substéncia cinzenta / mielinizago
retardada / mielinopatia vacuolizante /
alteracdes na substancia branca / baixo pico de
ANA durante a crise
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Neuropatia, crise neuroldgica semelhante a 1:100 000
porfiria, carcinoma hepatico, insuficiéncia

hepatica aguda, raquitismo, nefrocalcinose,

aumento renal, insuficiéncia renal cronica,

tubulopatia renal

Apnéia, Ataxia, Polineuropatia sensoério-motora  1:200 000
axonal cronica, edema cerebral, edema cerebral

citotoxico, distonia, crise encefalopatica aguda,

hipo ou hipertonia, irritabilidade episodica,

coma letargico (durante episodios

cetoacidoticos), opistotono, retardo psicomotor,

convulsodes, dificuldades de alimentacio,

pancreatite, vomito episddico, hipotonia

muscular, hipotermia durante crise

ADNPM: atraso do desenvolvimento neuropsicomotor; ANA: acido N-acetilaspartico; IRM: imagem de ressonancia magnética; LCR: liquido
cefalorraquidiano; RM: ressonancia magnética; SNC: sistema nervoso central

Fonte: Inborn Errors of Metabolism Knowledgebase (BLAU et al., 2014)
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A categoria dos defeitos do metabolismo dos aminoacidos compreende os EIM
passiveis de tratamento dietético: dieta restrita em proteina natural (hipoproteica), para
restringir o aporte do amino&cido cuja via metabolica esta comprometida, associado ao uso de
substituto proteico (também conhecido como férmula metabolica), para fornecer os demais
aminoacidos e micronutrientes nas quantidades recomendadas para faixa etaria. Sem o
tratamento, as deficiéncias enziméticas envolvidas no metabolismo dos aminoacidos resultam
no acumulo toxico do substrato e subsequente danos aos 6rgdos vitais, especialmente o sistema
nervoso central (SNC). Os sintomas agudos estdo frequentemente associados a estados
catabolicos que levam a quebra de proteinas endogena, febre, doencas intercorrentes e ingestdo
de proteina. A maioria das doencas, dessa categoria, baseia-se em vias metabdlicas de
aminoacidos especificos. A excecdo € o grupo de acidemias organicas que é definida como
deficiéncias de enzimas mitocondriais necessarias para a quebra de pequenos &cidos
carboxilicos ativados pela coenzima A (CoA), resultantes principalmente da desaminacgéo de
aminoacidos. Disturbios do transporte de aminoacidos também estéo incluidos nessa categoria
(FERREIRA et al., 2021; SAUDUBRAY’; VAN DEN BERGHE, 2012).

A fenilcetonlria (PKU) é a doenga mais prevalente da categoria e, por isso, € a mais
estudada. Ela é causada pela deficiéncia na atividade da enzima fenilalanina hidroxilase (PAH)
e, se ndo tratada, leva a danos importantes e permanentes no SNC. O tratamento com a restricdo
dietética da fenilalanina, suplementacéo dos demais aminoacidos e vitaminas, de inicio precoce
e de manutengdo ao longo de toda vida, se mostrou eficaz e permite o desenvolvimento
cognitivo normal com qualidade de vida desses pacientes (SAUDUBRAY; VAN DEN
BERGHE, 2012). A PKU foi a pioneira no tratamento com a dieta hipoproteica, e o éxito dessa
terapia tornou-a modelo para o desenvolvimento de tratamento dietético para outros EIM. O
tratamento dietético da PKU é considerado padréo ouro, prevenindo a deficiéncia intelectual e
modificando a historia natural da doenca, possibilitando desenvolvimento normal para os
portadores desse EIM (BICKEL; GERRARD; HICKMANS, 1953; CARROLL; DOWNS,
2006; MACDONALD et al., 2012).

2.3 Dieta hipoproteica para erros inatos do metabolismo

Em 1953 foi publicado o primeiro estudo que relatou o uso de dieta hipoproteica em
um erro inato do metabolismo. Tudo comegou em 1949 no University Children’s Hospital em

Birmingham na Inglaterra, onde o médico pesquisador Horst Bickel desenvolveu a primeira
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dieta restrita em proteinas para tratar a paciente Sheila Jones de 2 anos com PKU, que era
incapaz de ficar de pé, andar ou falar. O medico conta que sob pressdo da mée da paciente, ele
e seus colegas comegaram a pensar se existia uma relagdo causal entre o excesso de fenilalanina
(Phe) nos fluidos bioldgicos e o dano cerebral da paciente e se 0 quadro ndo poderia melhorar
reduzindo a ingestao de Phe.

Com isso, Bickel desenvolveu uma dieta especial através da confeccdo de um
hidrolisado de caseina cujo conteudo de fenilalanina e tirosina foi removido ao ser tratado com
carvdo ativado e lavado com &cido. Os aminoacidos tirosina, triptofano e cistina foram

adicionados posteriormente nas quantidades adequadas.

A crianca foi inicialmente tratada no hospital para que pudesse ser feita uma
observacdo cuidadosa. Durante um periodo preliminar de quatro semanas,
quando nenhuma fenilalanina foi permitida, nenhuma alteracdo clinica
definitiva foi observada além da perda de peso. O cheiro caracteristico de
mofo desapareceu, os niveis de fenilalanina no plasma e na urina voltaram ao
normal, a excrecdo de &cido fenilpirdvico cessou e a reacdo ao cloreto férrico
tornou-se negativa. Subsequentemente, presumivelmente como resultado da
ruptura tecidual, as anormalidades bioquimicas retornaram até certo ponto,
juntamente com uma aminoaciduria generalizada. Portanto, a fenilalanina foi
adicionada em pequenas quantidades na forma de leite integral, numa
ingestdo diaria de 0,3-0,5 g. sendo considerado suficiente para ganho de peso
normal, com resultados bioquimicos bastante melhorados (BICKEL;
GERRARD; HICKMANS, 1953).

Nessa citacdo observa-se que ja no principio foi percebido que ndo deveria se restringir
completamente a ingestdo de fenilalanina da dieta, j& que é um aminoacido essencial, sendo
fundamental para o crescimento e homeostase do organismo. Com o tratamento dietético
ajustado, aos 4 anos e 3 meses, essa paciente teve uma evolucdo além da esperada para uma
crianga com um atraso tdo grave, passando a andar, rabiscar com giz de cera, olhar brevemente
para um livro ilustrado e apresentar interesse no ambiente e nas relacfes interpessoais.

Com isso, estabeleceu-se a base do tratamento da PKU que consiste em uma dieta
restrita em proteinas associada ao uso do substituto proteico, que tém éxito até hoje. Esse
tratamento dietético de restricdo é bem-sucedido, desde que haja adesdo do paciente e de suas
familias e fornecimento regular da formula. A restricdo de proteina natural consiste na retirada
de alimentos de origem animal e alguns de origem vegetal que contenham alto teor de
fenilalanina na porcdo. A restricdo sera de acordo com a tolerancia do paciente, pois para
promover a sintese proteica, & importante fornecer a quantidade maxima de proteina tolerada.

A fenilalanina é um aminoacido indispensavel, portanto, deve ser oferecida em quantidade que
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sustente crescimento e reparacao de tecidos, mantendo as concentragdes de Phe dentro dos
niveis recomendados, a hiper restricdo de fenilalanina pode levar a prejuizos de crescimento,
osteopenia e piora do controle metabdlico (BRASIL, 2019; VAN WEGBERG et al., 2017).

No inicio da vida, a fenilalanina seré proveniente do leite materno ou da formula lactea.
O aleitamento materno deve ser encorajado, devido aos seus inumeros beneficios ja
evidenciados, e associado ao uso de férmula isenta de fenilalanina. ApoOs esse periodo as
criangas e adultos terdo o aporte de Phe supridos pelo consumo de proteinas naturais (Quadro
2) e 0 aporte adequado dos demais aminoacidos através da formula isenta de Phe. Esses
substitutos proteicos devem fornecer quantidades adequadas dos demais aminoacidos
essenciais. Além disso, é comprovado que eles diminuem as concentracdes de Phe no sangue,
pois pacientes que ndo tomam a férmula de maneira adequada, conforme prescrito, apresentam
concentragcdes aumentadas de Phe sérica, enquanto que doses mais altas da formula metabdlica
estdo associadas a um melhor controle da Phe e maior tolerancia a Phe (BRASIL, 2019; VAN
WEGBERG et al., 2017)

Quadro 2. Lista simplificada de alimentos para Fenilcetondria (PKU)

GRUPO VERDE (permitidos)
Nao é necessario céalculo do contetdo de fenilalanina para consumo de alimentos deste grupo.

Frutas: maioria das frutas, com excec¢éo de figos secos.

Vegetais: maioria dos vegetais, picles em vinagre.

Gorduras: manteiga, margarina, toucinho, 6leos e gorduras vegetais.

Bebidas: limonada, café, cha, agua mineral, leite de coco, leite de arroz, sucos de frutas e refrigerante sem
aspartame.

Acucares: refinados, balas de frutas e gomas, mel, pirulitos, geleias de frutas, tapioca, sagu, polvilho.

GRUPO AMARELO (controlados)
Alimentos deste grupo contém niveis médios de fenilalanina, devendo seu conteddo ser calculado acuradamente
conforme orientacao do nutricionista.

Vegetais: batatas, aipim, batata doce.

Frutas: banana, abacate, maracuja, frutas secas.

Graos: arroz.

GRUPO VERMELHO (proibidos)
Alimentos deste grupo contém altos niveis de fenilalanina e ndo devem ser consumidos por pacientes com PKU.

Todos os tipos de carne, peixe, ovos e frutos do mar.

Oleaginosas, soja, lentilha, ervilha, feijdo, leite e produtos feitos destes alimentos.

Laticinios animais: leite, queijos, sorvete, cremes.

Leites vegetais e subprodutos a base de soja, améndoas, amendoim, aveia, castanhas, nozes e demais
oleaginosas.
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bolos, biscoitos.

Cereais como trigo, aveia, cevada, centeio, sorgo, milho e produtos feitos destes alimentos, como pées, massas,

Chocolate e achocolatados.

Aspartame.

Fonte: PCDT Fenilcetondria, 2019 (BRASIL, 2019)

2.4 Baixa adesdo a dieta hipoproteica para erros inatos do metabolismo

A dieta hipoproteica associada ao uso do substituto proteico é o tratamento padrao ouro
para os defeitos do metabolismo dos aminodacidos, e seus beneficios ja estdo consolidados
(BURGARD, 2000; DALY et al., 2021; FISCH et al., 1997; ZIMMERMANN et al., 2012).
Mas, mesmo com o0s beneficios comprovados, a adesdo a dieta € um desafio no mundo todo.
Essa baixa adesdo parece estar relacionada com o0 aumento da idade, especialmente a partir dos
10 anos, e principalmente nas doencas crénicas nas quais ndo ha risco de descompensacao
aguda grave como a fenilcetonuria, homocistindria (HCU) e tirosinemia tipo 1 e Il (TYR I e
TYR 1I) (MACDONALD et al., 2012). Na fenilcetonuria, a tolerancia a Phe, o controle
metabolico ao longo da infancia e a percepcéo da dificuldade de conviver com as demandas do
tratamento, sdo fatores importantes de maior vulnerabilidade a ma adesdo (TERUYA;
REMOR; SCHWARTZ, 2021).

No Brasil, a ma adesdo ao tratamento por pacientes com dieta restrita em proteina
também ja é evidenciada. Criancas brasileiras apresentaram adesdo cada vez mais baixa ao
longo do tempo, principalmente quando eles atingiam a idade escolar e a adolescéncia. Além
disso, essas criancas apresentaram qualidade de vida inferior em comparagdo com uma amostra
normativa em escolas brasileiras, observada através da escala Pediatric Quality of Life
Inventory (PedsQL) (VIEIRA NETO et al., 2018). Outra pesquisa brasileira com pacientes
com fenilcetondria observou que o alto nivel de ma adesdo ao tratamento esta relacionado com
os seguintes fatores: ocorréncia de déficit cognitivo, ndo morar com ambos os pais (pacientes
gue ndo moravam com ambos os pais tinham maior probabilidade de apresentar niveis elevados
de Phe), nivel educacional materno (mées com baixos niveis educacionais tinham maior risco
de ma adesdo). Além disso, a restricdo alimentar foi o desafio mais frequentemente relatado
pelos cuidadores, assim como a obtengéo da formula metabdlica (VIEIRA et al., 2015).

A dificuldade da obtengdo da formula metabdlica e a baixa disponibilidade de alimentos
hipoproteicos destinados a pacientes com EIM é um problema. No Brasil, existem poucas

opcOes desses produtos, e apenas uma linha comercial produz esses alimentos especiais, que
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sdo: pdes, massas, biscoitos, farinhas, e a disponibilidade desses alimentos é importante para
adesdo ao tratamento, ja que sdo alimentos basicos e comuns na dieta da populacdo
(COCHRANE et al., 2014; HANDOOM et al., 2018). Ainda, o baixo poder econdmico, da
maioria das familia, associados ao alto custo desses produtos, geram problemas importantes no
orcamento, e muitas familias tem dificuldades em realizar as substitui¢cbes necessarias (ROSE
etal., 2019).

Fora do Brasil, um estudo italiano de 2018 apontou que a mé adesdo ao tratamento
dietético da PKU parece estar relacionada a dois pontos principais. O primeiro ponto é o
aumento do consumo de proteinas naturais (ou seja, aumento do consumo de alimentos
controlados ou até mesmo proibidos) e segundo o uso inadequado do substituto proteico (ou
seja, 0s pacientes deixam de tomar a formula de maneira regular e/ou na quantidade prescrita).
A reducdo do uso da férmula foi associada a baixa palatabilidade e, também, ao aumento da
pressdo social associada ao uso ao longo da vida. Ainda, foi relatado que a baixa adesao a dieta
também foi associada a percepcdo e conhecimento inadequado da doenca. Os autores
concluiram que esses fatores implicam na necessidade de novas medidas educativas para 0s
pacientes e cuidadores (CAZZORLA et al., 2018).

Além da dietoterapia rigorosa, o tratamento envolve muitas vezes medicamentos,
exames de sangue frequentes, procedimentos de emergéncia e inUmeras visitas ao hospital com
atendimento com diversos profissionais da saude, essas demandas também podem levar a
baixa adesdo (MACDONALD et al., 2012). Os dados referidos deixam clara a dificuldade
enfrentada por pacientes e cuidadores na aderéncia ao tratamento e a necessidade de novas
estratégias de educacdo nutricional e ferramentas que facilitem a rotina e os cuidados
essenciais. De encontro com essa necessidade, estudos tem mostrado que o uso de aplicativos
para 0 monitoramento da salde surgiram como uma ferramenta inovadora que tem auxiliado
0S USUarios a monitorar e gerenciar o tratamento em casa, 0 que resultou numa maior adesao
(PEREZ-JOVER V, SALA-GONZALEZ M, GUILABERT M, 2019).

2.5 Aplicativos moveis para automonitoramento na area da saude

As novas tecnologias de informacéo evoluiram rapido e vem sendo bem aceitas pela
populacdo. A diversidade de aparelhos disponiveis no mercado € enorme, e inclui telefones
celulares, tablets, leitores de livros digitais (e-readers), aparelhos portateis de audio e consoles
manuais de videogames. A tecnologia de informagdo e comunicacdo mais amplamente

utilizada é o telefone celular: em 2014 ja existiam mais de 3,2 bilhGes de assinantes de telefonia
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celular no mundo (UNESCO, 2014). Os aplicativos para dispositivos moveis (mobile apps)
estdo evoluindo junto com essas tecnologias. Na década de 90, os primeiros dispositivos eram
simples e os aplicativos se baseavam em jogos elementares. Com o passar dos anos, 0s
aplicativos se desenvolveram de maneira importante (recursos, design, hardware) e,
atualmente, eles fazem parte do cotidiano da maioria das pessoas com diversas utilidades.
Nesse sentido, ndo demorou muito para surgirem os aplicativos relacionados a area da saude,
e estudos sobre o assunto comegaram a ser publicados, com dados interessantes e resultados
promissores (AL-ARKEE et al., 2021; CARTER; BURLEY; CADE, 2017; CHUNG; FONG,;
LAW, 2021; PEREZ-JOVER V, SALA-GONZALEZ M, GUILABERT M, 2019; VAN
BEURDEN et al., 2019).

Na China, Zhou, W. et al., 2016, avaliaram o uso de um aplicativo para o gerenciamento
de diabetes e o impacto na hemoglobina glicada. Os resultados foram satisfatorios, os pacientes
que utilizaram o recurso obtiveram melhorias significativas na hemoglobina glicada e na
glicemia, além disso, eles também relataram que aumentaram os conhecimento sobre a diabetes
e comportamentos de autocuidado (ZHOU et al., 2016). Com os dados de que aplicativos
moveis de saude apresentam o potencial de melhorar o acesso a informacéao e servigos, uma
pesquisa no Ird de Mortezae, S. et al., 2023, desenvolveu um aplicativo para autogestdo de
pessoas com albinismo. O app contou com lembretes, alertas, link Gteis, armazenamento de
imagens e notificagdo para eventos da area, e 0s usuarios que realizaram os testes ficaram
satisfeitos e consideraram uma forma eficaz de autogestdo (MORTEZAEI et al., 2023).

Um estudo robusto, de revisdo sistematica e meta-analise, publicou recentemente
achados sobre a eficacia de aplicativos mdveis no monitoramento de diabetes mellitus (DM) e
hipertensdo (HA) na populacdo adulta e idosa. A revisdo incluiu 26 estudos e a meta-analise
17, os resultados mostraram que houve aumento do conhecimento e melhora do auto manejo
da HA e DM, reducdo de valores de hemoglobina glicada, glicemia de jejum e pressao arterial,
melhora na adesdo ao tratamento medicamentoso, entre outros. A meta-analise relatou que ha
evidéncias de que o uso de aplicativos pode ajudar a reduzir a hemoglobina glicada em 0,39%
em comparagdo com 0 grupo que realizava cuidados habituais. Com isso, concluiu-se que o
uso de aplicativos mdveis para monitoramento do tratamento em HA e DM em adultos e idosos
apresenta eficécia clinicamente significativa na reducéo da hemoglobina glicada (DE SOUZA
FERREIRA et al., 2023). Esse estudo de meta-andlise mostra um resultado significativo
importante do impacto de uma ferramenta inovadora no tratamento de doengas cronicas.

Na area dos erros inatos do metabolismo, também existem trabalhos sendo realizados.

Um aplicativo foi desenvolvido para a doenga de Pompe, uma doenca neurodegenerativa que
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faz parte dos EIM. O app chamado AIGKkit foi feito para auxiliar pacientes adultos com a
doenca e fornecer aos medicos dados em tempo real, os pesquisadores que desenvolveram esse
produto concluiram que é uma forma inovadora de tornar os servicos de satde mais eficazes e
eficientes (RICCI et al., 2018). Dessa forma, os aplicativos podem ser ferramentas inovadoras
que auxiliem na adesdo ao tratamento dietético dos pacientes com EIM trataveis com dieta
hipoproteica.

Um estudo recente avaliou a necessidade de um aplicativo dietético percebida por
cuidadores de pacientes portadores de EIM e eles observaram que todos os cuidadores
possuiam smartphones e a maioria os utiliza para obter informacdes de sadde. Quando esses
cuidadores foram guestionados quanto as funcionalidades que desejariam em um aplicativo de
automonitoramento eles relataram que desejariam um banco de dados com composicdo dos
alimentos, diario alimentar compartilhado com profissionais da salde, automonitoramento de
ingestdo de dieta, receitas com baixo teor de proteina e, também, que fosse de facil usabilidade
(LIM et al., 2023). No Brasil, ndo ha, at¢ o momento, nenhum aplicativo destinado para
automonitoramento de EIM em tratamento dietético, mas fora daqui, j& existem alguns
aplicativos desenvolvidos e pelo menos dois estudos publicados.

Um destes estudos € canadense e foi realizado em 2016. Os autores desenvolveram um
aplicativo para EIM, o Metabolic Diet App Suite que conta com gerenciamento dietético
através de diario alimentar, contagem de ingestdo de nutrientes e adi¢do de receitas caseiras.
Esse aplicativo foi bem avaliado pelos pacientes e cuidadores que relataram ‘tornar mais facil
seguir a dieta’ e ‘muito mais facil rastrear rapidamente’ 0s alimentos, e, com isso,
possibilitando mais tempo para realizarem outras atividades cotidianas. Mas, esse estudo nao
mostrou resultados do aplicativo sobre os efeitos metabolicos de fato (HO et al., 2016).

Outro estudo, publicou alguns resultados do efeito do uso de aplicativo no controle
metabolico em EIM pela primeira vez, em 2022. O estudo foi realizado no Reino Unido, onde
foi desenvolvido o aplicativo ‘PKU Bite’, especificamente para PKU. O app contou com um
banco de dados de 1100 alimentos/ingredientes especiais (com baixo teor de proteina que
podem ser consumidos em uma dieta com restri¢do de Phe), com informacdes de interpretacao
de rotulagens de alimentos, com fornecimento de informagdes sobre substitutos alimentares
(proteina/Phe) e com auxilio no célculo de ingestdo proteinas (EVANS et al., 2022).

Quanto aos efeitos no controle metabolico, eles ndo encontraram diferenga significativa
nos niveis médios de Phe no sangue no inicio do estudo, 12 semanas ou 6 meses apos (todavia,
todos 0s niveis medianos estavam dentro da faixa-alvo recomendada de 120-360 pmol/L (<12

anos) ou 120-600 pmol/L (>12 anos), indicando que as criangas tinham bom controle) e néo
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observaram evidéncia de melhoria na interpretacdo da rotulagem. Mas, quanto aos achados
positivos, eles relataram que o aplicativo tem o potencial de melhorar o célculo de proteinas,
aumentar o conhecimento e a autoeficacia no manejo da doenga. Durante o tempo em que 0s
participantes usaram esse aplicativo, houve tendéncias de melhoria na preciséo do célculo de
proteinas, na autoconfianca, no manejo dietético e reducdo da dependéncia de outros recursos
de informacéo dietetica (EVANS et al., 2022).

Com os avancos da tecnologia da informacao e comunicacao e a necessidade de novas
estratégias para aumentar a adesdo ao tratamento por pacientes com EIM trataveis com dieta,
o0 desenvolvimento de um aplicativo para automonitoramento dietético brasileiro parece ser
promissor. Até 0 momento, ndo ha nenhum aplicativo desenvolvido para esse fim no Brasil,
nem em lingua portuguesa, e € importante que a populacdo brasileira acompanhe os avangos
da tecnologia e a utilize em seu beneficio. A criacdo de um aplicativo para esse fim para
portadores de EIM brasileiros que conte com os alimentos regionais, com um banco de dados
de composicdo de alimentos brasileiro e na lingua portuguesa, se faz necessaria para atender

essa necessidade da populacédo e explorar, futuramente, os seus efeitos no controle metabdlico.
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3 MARCO CONCEITUAL

Dentro do grande grupo dos erros inatos do metabolismo, ha a categoria dos defeitos da
metabolizacdo dos aminoacidos, as aminoacidopatias e acidemias organicas. Essas condi¢bes
genéticas sdo trataveis com dieta (dieta hipoproteica associada a ingestdo de substituto
proteico). A dieta hipoproteica restringe diversos alimentos comumente consumidos pela
populacéo geral, o que limita as opc¢des de alimentos para os portadores desse grupo de EIM.
Essa restricdo, associada a falta de informacdo e dificuldade de automonitoramento dietético,
faz com que a adesdo ao tratamento seja um desafio para os pacientes e cuidadores. Dessa
forma, o desenvolvimento de um aplicativo para dispositivos méveis pode ser uma ferramenta
atil para melhorar adesdo a dieta, facilitando o acesso a informacéo e o automonitoramento

dietético desse grupo e gerando, consequentemente, melhora na qualidade de vida.

ERROS INATOS DO METABOLISMO

AMINOACIDOPATIAS E ACIDEMIAS

DIETA HIPOPROTEICA E USO DE

SUBSTITUTO PROTEICO
EDUCAGAO ACESSO A
- AUTOMONITORAMENTO
NUTRICIONAL INFORMACAO
y

APLICATIVO PARA
DISPOSITIVOS MOVEIS

Figura 2. Marco conceitual do desenvolvimento de aplicativo para dispositivos méveis
para monitoramento dietético de erros inatos do metabolismo em dieta hipoproteica.

Fonte: Elaborado pela autora (2023)



27

4 JUSTIFICATIVA

O tratamento padrdo ouro para os erros inatos do metabolismo do grupo das acidemias
organicas e aminoacidopatias € a dieta hipoproteica associada ao uso do substituto proteico.
Como mencionado anteriormente, evidéncias jA comprovaram o sucesso dessa terapia, que foi
descoberta no inicio da década de 50 e € lapidada desde entdo (BURGARD, 2000; DALY et
al., 2021; FISCH et al., 1997; ZIMMERMANN et al., 2012). Porém, diversos estudos também
relataram que muitos portadores desse grupo de EIM ainda enfrentam dificuldades em aderir
ao tratamento e apresentam as seguintes justificativas: dificuldades de conviver com as
demandas do tratamento, falta de rede de apoio, baixa palatabilidade do substituto proteico,
restricdo alimentar severa, baixa disponibilidade de alimentos hipoproteicos, alto custo da dieta
e baixa condi¢do socioeconémica das familias, baixa escolaridade das familias, entendimento
limitado da dieta e perda de adesdo ao longo dos anos (BURTON; LEVITON, 2010;
COCHRANE et al., 2014; CRONE et al., 2005; DALY et al., 2021; HANDOOM et al., 2018;
MACDONALD et al., 2010, 2012; ROSE et al., 2019; VIEIRA et al., 2015). Com isso, €
possivel afirmar que o tratamento dos defeitos do metabolismo dos aminoacidos € de dificil
adesdo e manutencéo ao longo da vida.

Essas evidéncias deixam clara a necessidade da criagdo de novas ferramentas e
estratégias que aumentem a adesdo ao tratamento desses pacientes. De encontro com essa
necessidade, observa-se a evolucao da tecnologia que tornou possivel o desenvolvimento de
aplicativos para dispositivos méveis que auxiliam pacientes a realizar o tratamento de diversas,
doencas no mundo todo (PEREZ-JOVER V, SALA-GONZALEZ M, GUILABERT M, 2019).
Os resultados de estudos que observaram o efeito desse recurso nos tratamentos para 0s quais
foram utilizados, sdo promissores e mostram que essa ferramenta pode ser benéfica para
pacientes e profissionais da area da saude (AL-ARKEE et al., 2021; CARTER; BURLEY;
CADE, 2017; CHUNG; FONG; LAW, 2021; PEREZ-JOVER V, SALA-GONZALEZ M,
GUILABERT M, 2019; VAN BEURDEN et al., 2019). Ja existem aplicativos para erros inatos
do metabolismo fora do Brasil (EVANS et al., 2022; HO et al., 2016) , e um deles relatou que
o0s usuarios do aplicativo tiveram tendéncias de melhoria na precisdo do célculo de proteinas,
na autoconfianca, no manejo dietético e reducéo dependéncia de outros recursos de informacao
dietética (EVANS et al., 2022).

Visto que até 0 momento ndo ha aplicativo desenvolvido para auxiliar pacientes com

EIM trataveis com dieta no Brasil, associado aos dados de baixa adesdo dos pacientes
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brasileiros (15) e aos dados promissores do desenvolvimento de aplicativos em outros paises
(8), sustenta-se a criagdo de um aplicativo brasileiro, que possa contar com alimentos regionais
e em lingua portuguesa, para automonitoramento dietético de erros inatos do metabolismo

tratdveis com dieta hipoproteica no Brasil.
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5 OBJETIVOS

5.1 Objetivo primario

Desenvolver e implementar o aplicativo para dispositivos moveis AminoApp destinado ao

automonitoramento dietético de pacientes com EIM em uso de dieta hipoproteica.

5.2 Objetivos secundarios

5.2.1 Construir e aprovar a ferramenta em conjunto com pacientes, familias e

associagoes

5.2.2 Disponibilizar gratuitamente o aplicativo em dispositivos iOS e Android.
5.2.3 Avaliar a usabilidade do produto por cuidadores e pacientes em tratamento de

EIM com dieta hipoproteica e por profissionais da area.
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8 CONCLUSOES

As conclusdes serdo apresentadas de acordo com cada objetivo especifico proposto.

a) Desenvolver e implementar o aplicativo para dispositivos moveis AminoApp®
destinado ao automonitoramento dietético de pacientes com EIM em uso de dieta

hipoproteica.

O presente trabalho desenvolveu e implementou o primeiro aplicativo destinado a pacientes
com EIM em dieta hipoproteica no Brasil, 0 AminoApp. A construcao do aplicativo foi uma
colaboracdo entre profissionais de salde, pacientes, familiares e associagdes, através do
método DCU. A versao 1.1.2 do aplicativo foi implementada no dia seis de outubro de 2023,

nessa data foi realizada uma apresentacdo online e aberta a comunidade para a ferramenta.

b) Construir e aprovar a ferramenta em conjunto com pacientes, familias e

associacoes

O aplicativo foi construido e validado em conjunto com pacientes, familias e associacdo
através do método DCU. Cinco familias, cinco profissionais e uma associa¢ao participaram de
grupo focal para discutir as necessidades do aplicativo. O grupo focal contou com 5 familiares
de pacientes com TYR, PKU, acidemia propiénica e HCU e com a representante da associacao

dos pacientes e familiares.

c) Disponibilizar gratuitamente o aplicativo para iOS e Android

O aplicativo esta disponivel, gratuitamente para dispositivos iOS, Android e computadores

desde sua implementac&o.

d) Avaliar a usabilidade do produto por cuidadores e pacientes em tratamento de

EIM com dieta hipoproteica e por profissionais da area

Através da avaliacdo de usabilidade realizada por trés profissionais, quatro pacientes e trés
cuidadores, constou-se que o aplicativo foi amplamente reconhecido como uma ferramenta de

alta qualidade e acessibilidade.
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9 PERSPECTIVAS FUTURAS

O aplicativo foi desenvolvido com o propdsito de facilitar o automonitoramento
dietético dos pacientes que seguem uma dieta hipoproteica. Este avanco tecnoldgico visa
proporcionar uma maior autonomia e flexibilidade aos pacientes e seus familiares no manejo
de uma dieta que, devido a restricdo de diversos alimentos comuns na alimentacdo da
populacdo em geral, frequentemente se torna desafiadora.

A disponibilidade desse recurso representa uma conquista significativa para a
comunidade brasileira de pacientes com doengas raras que dependem de dietas especiais, uma
vez que enfrentam desafios consideraveis na obtencdo e interpretacdo de informacOes
confiaveis para monitorar suas dietas.

A préxima fase da pesquisa consistird na avaliagdo do impacto do uso rotineiro do
aplicativo no consumo proteico e controle metabdlico dos pacientes. Essa etapa sera realizada
atraves de um projeto de Trabalho de Conclusdo de Curso (TCC) de uma aluna de nutricao que
faz parte do grupo de pesquisa, através da iniciacdo cientifica.

Além disso, objetiva-se realizar ajustes de possiveis erros que possam aparecer no
banco de dados de alimentos, para que a informacdo nutricional apresentada através da aba de
consulta de alimentos esteja atualizada e adequada. Também ha a intencdo de registrar a marca
do aplicativo AminoApp.

A expectativa € que essa ferramenta incentive o engajamento e comprometimento dos
pacientes com o tratamento, especialmente no caso de adolescentes, resultando em uma adesao

mais consistente a dieta e um melhor controle metabdlico.
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ANEXOS E APENDICES

Anexo 1 — STROBE Statement—Checklist of items that should be included in reports of

cross-sectional studies

Item Page
No Recommendation No.
Title and abstract 1 (a) Indicate the study’s design with a commonly used term in the title or the abstract 34
(b) Provide in the abstract an informative and balanced summary of what was done 36
and what was found
Introduction
Background/rationale 2 Explain the scientific background and rationale for the investigation being reported ~ 37-38
Obijectives 3 State specific objectives, including any prespecified hypotheses 37-38
Methods
Study design 4 Present key elements of study design early in the paper 38
Setting 5 Describe the setting, locations, and relevant dates, including periods of recruitment,  39-41
exposure, follow-up, and data collection
Participants 6 (a) Give the eligibility criteria, and the sources and methods of selection of 41
participants
Variables 7 Clearly define all outcomes, exposures, predictors, potential confounders, and effect ~ 39-41
modifiers. Give diagnostic criteria, if applicable
Data sources/  8* For each variable of interest, give sources of data and details of methods of  39-41
measurement assessment (measurement). Describe comparability of assessment methods if there
is more than one group
Bias 9 Describe any efforts to address potential sources of bias NA
Study size 10  Explain how the study size was arrived at 40-41
Quantitative 11  Explain how quantitative variables were handled in the analyses. If applicable, NA
variables describe which groupings were chosen and why
Statistical methods 12 (a) Describe all statistical methods, including those used to control for confounding NA
(b) Describe any methods used to examine subgroups and interactions NA
(c) Explain how missing data were addressed NA
(d) If applicable, describe analytical methods taking account of sampling strategy NA
(e) Describe any sensitivity analyses NA
Results
Participants 13*  (a) Report numbers of individuals at each stage of study—eg numbers potentially 44
eligible, examined for eligibility, confirmed eligible, included in the study,
completing follow-up, and analysed
(b) Give reasons for non-participation at each stage NA
(c) Consider use of a flow diagram NA
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Descriptive data 14*  (a) Give characteristics of study participants (eg demographic, clinical, social) and NA
information on exposures and potential confounders
(b) Indicate number of participants with missing data for each variable of interest NA

Outcome data 15*  Report numbers of outcome events or summary measures NA

Main results 16  (a) Give unadjusted estimates and, if applicable, confounder-adjusted estimates and NA
their precision (eg, 95% confidence interval). Make clear which confounders were
adjusted for and why they were included
(b) Report category boundaries when continuous variables were categorized NA
(c) If relevant, consider translating estimates of relative risk into absolute risk for a NA
meaningful time period

Other analyses 17  Report other analyses done—eg analyses of subgroups and interactions, and 45
sensitivity analyses

Discussion

Key results 18  Summarise key results with reference to study objectives 45-46

Limitations 19  Discuss limitations of the study, taking into account sources of potential bias or NA
imprecision. Discuss both direction and magnitude of any potential bias

Interpretation 20  Give a cautious overall interpretation of results considering objectives, limitations,  47-48
multiplicity of analyses, results from similar studies, and other relevant evidence

Generalisability 21  Discuss the generalisability (external validity) of the study results 46

Other information

Funding 22  Give the source of funding and the role of the funders for the present study and, if 49

applicable, for the original study on which the present article is based

NA: Not Applicable

*Give information separately for exposed and unexposed groups.

Note: An Explanation and Elaboration article discusses each checklist item and gives methodological
background and published examples of transparent reporting. The STROBE checklist is best used in conjunction
with this article (freely available on the Web sites of PLoS Medicine at http://www.plosmedicine.org/, Annals of
Internal Medicine at http://www.annals.org/, and Epidemiology at http://www.epidem.com/). Information on the
STROBE Initiative is available at www.strobe-statement.org.



http://www.strobe-statement.org/

Anexo 2 — Escala SUS para avaliacdo da usabilidade do aplicativo

1. Euacho que gostaria de usar este aplicativo frequentemente

i\ T "
O St L L O
discordo discordo neutro concordo concordo
totalmente totalmente

2. Eu achei o sistema desnecessariamente complexo

I\ " !
O L L W O
discordo discordo neutro concordo concordo
totalmente totalmente

3. Eu achei o sistema facil de usar

Y Y i\
O L d L O
discordo discordo neutro concordo concordo
totalmente totalmente

4. Eu acho que precisaria de apoio de suporte técnico pra usar este aplicativo

I T F
O L L L O
discordo discordo neutro concordo concordo
totalmente totalmente

5. Eu acho que as varias fungdes do aplicativo estdo muito bem integradas

Y Y F
O W L W O
discordo discordo neutro concordo concordo
totalmente totalmente
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Anexo 3 - Termo de consentimento livre e esclarecido da avaliacédo de usabilidade

Titulo do Projeto: Desenvolvimento de aplicativo para monitoramento dietético de erros
inatos do metabolismo em dieta hipoproteica.

Vocé esta sendo convidado(a) a participar de uma pesquisa cujo objetivo é desenvolver e
implementar o aplicativo para dispositivos moveis MetaboliCalc® destinado ao
automonitoramento dietético de pacientes com erros inatos do metabolismo em uso de
dieta hipoproteica. Esta pesquisa esta sendo realizada pelo setor de Nutri¢cdo do Hospital
de Clinicas de Porto Alegre (HCPA).

Se vocé aceitar o convite, sua participacdo na pesquisa envolvera o teste pratico e analise
critica do aplicativo MetaboliCalc® em um dispositivo movel (celular ou tablet), além de
responder ao questionario para avaliacdo do aplicativo. O tempo estimado sua
participacdo € de 30 minutos.

A participacdo na pesquisa possui risco minimo aos convidados, sendo eles relacionados
a perda de confidencialidade das informacdes fornecidas e possivel cansaco.

Os possiveis beneficios decorrentes da participacdo na pesquisa sdao o auxilio para
producdo de ferramentas para capacitar cuidadores e pacientes com erros inatos do
metabolismo em uso de dieta hipoproteica no monitoramento diario e continuo de sua
dieta, e permitir maior flexibilizacdo da rotina alimentar.

Sua participacdo na pesquisa é totalmente voluntaria, ou seja, ndo é obrigatdria. Caso vocé
decida ndo participar, ou ainda, desistir de participar e retirar seu consentimento, néo
havera nenhum prejuizo ao vinculo que vocé recebe ou possa vir a receber na instituicéo.

N&o esta previsto nenhum tipo de pagamento pela sua participacdo na pesquisa e VOcé nao
tera nenhum custo com respeito aos procedimentos envolvidos.

Caso ocorra alguma intercorréncia ou dano, resultante de sua participagdo na pesquisa,
vocé recebera todo o atendimento necessario, sem nenhum custo pessoal.

Os dados coletados durante a pesquisa serdo sempre tratados confidencialmente. Os
resultados serdo apresentados de forma conjunta, sem a identificacdo dos participantes,
ou seja, 0 Seu nome ndo aparecera na publicacdo dos resultados.

Caso vocé tenha duvidas em relacdo a esta pesquisa ou a este Termo, antes de decidir
participar vocé podera entrar em contato com o pesquisador responsavel Soraia Poloni,
pelo telefone (51) 33598531, ou com o Comité de Etica em Pesquisa do Hospital de
Clinicas de Porto Alegre (HCPA), pelo telefone (51) 33597640, email cep@hcpa.edu.br
ou no 2° andar do HCPA, sala 2229, de segunda a sexta, das 8h as 17h.

Esse Termo € assinado em duas vias, sendo uma para o participante e outra para 0s
pesquisadores.

Nome do participante da pesquisa

40



Assinatura

Nome do pesquisador que aplicou o Termo

Assinatura
Local e Data:
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Anexo 4 — Carta de Aprovacao do Grupo de Pesquisa e Pds-graduacdo do HCPA

Q HOSPITAL DE f-“\i
UFRGS %% CLINICAS @

HOSPITAL DE CLINICAS DE PORTO ALEGRE
Grupo de Pesquisa e Pos Graduagio

Carta de Aprovagio

Projeto

202100095

Pesquizadores:

SORAIA POLONI

LILIA FARRET REFOSCO Vaneisse LISIAME DA GAMA
IDA VANESSA DOEDERLEIN HEMRIQUE CANDOLO BRUNA BENTO DOS SANTOS
SCHWARTZ

Mamero de Participantes: 60

Titulo: Desenvolvimento de aplicativo para monitoramento dietético de emos inatos do metabolismo em dieta hipoproteica

Este projeto foi APROVADO em seus aspectos &ticos, metodologicos, logisticos e financeiros para ser realizado no Hospital
de Clinicas de Porto Alegre. .

Esta aprovacio esta baseada nos pareceres dos respectives Comités de Etica e do Senvipo de Gestio em Pesquisa.

- Os pesquisadores vinculados ao projeto ndo participaram de gualquer etapa do processo de avaligo de ssus projetos.

- O pesguisador devera apresentar relatdrios semestrais de acompanhamento & relatario final ao Grupo de Pesguisa e Pos-
Graduagdo (GPPG).

070572021

Impresso do sistema AGHUse-Pesquisa por CRISTIAN FIDALGO CABRAL em O7/05/2021 16:54:32
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Anexo 5 — Envio de resumo e poéster para o0 XXXIV Congresso Brasileiro de Genética
Meédica

AMINOAPP: APLICATIVO PARA MONITORAMENTO DE DIETA
HIPOPROTEICA EM ERROS INATOS DO METABOLISMO

Bianca Franceschette', Jilia Ordandi, Lilia Farrat, Ida VD Schwart®, Soraia Poloni'
1 Hospital de Clinicas de Porto Alegre, Porto Alagre
2 Universidade Federal de Ciéncia da Saide de Porto Alegre
3 Universidade Federal do Ric Grande do Sul, PortcrAlagra

Introdug&e: Erros inatos do metabolismo (EIM) do metabelisme dos aminodeidos possuem come tratamento principal a
dieta restrita em proteinas naturais e o uso continuo de substituto proteico. A adeséo & dieta permanece um desafio

para o sucesso terapaitice no mundo tode, e aplicatives para dispesitivos méveis podem ser teis para complementar
os métodos tradicionais de educagdio nutricional.

OBJETIVO METODOLOGIA

Desenvalver e implementar o aplicative para Trata-se de pesquisa aplicada & produgéo tecnolégica.

dispositivos méveis AminoApp® destinado ac O aplicative foi desenvolvido de acordo com o métado

autemonitoramento distético de pacientes com EIM  Design Centrade no Usudrio (DCU). O projete foi

em uso de dieta hipoproteica. aprovado pelo Comité de Etica do HCPA, sob o registro
CAAE 44023821700005327.

RESULTADOS

A primeira versdo do aplicative esta pronta e as funcicnalidades contidas nas telas 2::"_"'“'-_ desenvolvido atravis das sequintes
ve compde licative sao: didrio alimentar (la), drea para consulta de Rleanit o .

glimnntcrsp['lbl 8 su:s respectivas taxas proteicas, anus]tm de ax|::|mas (1e), cdleulo o e =

da receitas, saiba mais, lembrete para a ingestiio do substituto proteico (1d) &
relatérios sobre a composigio da dieta e controle metabélica (le). Apds
finalizagie dos erros identificades na wverséio 1.0, serd realizade teste de
vsabilidade com vsuarios que serfo auxiliados a usar o aplicative, e encorajades a
fornecer feedbacks scbre as dificuldades experimentadas. Com a versfo
atuvalizada apés o teste de usabilidade, sera feita a validagée do impacte da
ferramenta no controle metabdlico dos pacientes.

com o imtaits de verificar falhas de fancionobdode.

possivel conumitar o teor da proteing ,..a..a;.”f.r sicicandos o | N e S lambets 4 | Mo fupfs e Ruicainre teed o
:,,_-_Tp,ﬂ.“ '*":LPH“‘ ._‘H_‘: mutaron ;‘:r 4 P-_'# Eiuder o lembrar da bosar = rikizs de comsume alimunbar n
possivel abric o tabal nuincanal do viswalizaghs de Grico da E‘:: ey e e
Ementn salacionods axames Sl qun s 4 06 Poraric b T, et

s ib

Figura 1 - Telas aplicative AminsApp@

Do esquerda para a dirsita: tela inicial (la), tela de didrie alimertar (Ik), tela para coralta de alimentos (le], tela para cadastre de exames (1d), tela de
lembrte de férmula (le), tela de relatério de consume (1)

O app encontra-se pronto e tem praviso de ser disponibilizade ao piblico em setembro/2023, sendo o
primaira no Brasil a dispor do conteido de aminodcidos em alimentos. © métode DCU mostrou-se valioso
naste contexto, pois diversas ideias incorporadas partiram das préprias familias. A avaliagao pesterior de
uso 8 impacto no controle metabélico permitird avaliar o impacte do aplicative na adesto & dista.

DESENVOLVIDO POR: EVENTO: _oT‘ Escanais o Of code & acessa o é]

- e I ram do Aminatipp e fique -
EM] Nulrigio %Eﬂ_ﬁéﬁw‘ \HI.PERBS.“"“ € mujﬂmmnmu"d“ 7 . 5

3 Em breve dispenivel  para

'
Metahdlica centricasenca  download! (B
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Anexo 6 — Envio de resumo e poster para o | Encontro Cientifico do PPGCM

| ENCONTRO CIENTIFICO DO s I ')
PROGRAMA DE POS-GRADUACAD EM UFRGS_ '
CIENCIAS MEDICAS PROREXT

AMINOAPP: DESENVOLVIMENTO DE APLICATIVO PARA
MONITORAMENTO DE DIETA HIPOPROTEICA EM
ERROS INATOS DO METABOLISMO

Biomcao Fasolo Franceschetto ', Soraia Poloni &, Julio Orlandi ®, Lilio Forret 2, Larissa Liro dos Sontos ', Bruna Bento
dos Santos ', Vaneisse Monteiro ', Henrigue Candolo ', Ida Vanessa Doederlein Schwartz! 2
1- Universidade Federal do Rie Grande do Sul, Brasil
2 - Hosgitol de Clinicos de Porto Alegre, Brasil
3 - Universidode Federal de Ciéncios do Sodde de Porto Alsgre

INTRODUGCAD

Erros inotos do metobolismo (EIM) 8o doengas genéticas individualmente roras mas colstivamente freguentes, Uma daos
categorias dos EIM & denominada “defeitos do metobolismo dos aminodcidos”. Esto categoria inclul as aminoacidopaotios e
as acidemias orgénicas, cujo ponto central do trotamento estd o dieta restrita em proteinas noturals e o uso continug de
substituto proteico. A odesbo & dieta permanece um desafio pora o sucesso terapéutico em todo o mundo, & aplicativos
para dispositivos mdvels podem ser Uteis para complementor os métodos trodicionais de educagdo nutricional

OBJETIVO
Deserwolver & implementar o aplicativoe para dispositives mdvels AmincApp® destinodo oo automonitoramento dietético de
pacientes com EIM em uso de dieta hipoproteioo

METODOS

Trato-se de pesquiso oplicada & produgdo tecnoldgica. O oplicativo estd sendo desenvolvido de acordo com o método
Design Centrado no Usudrico [DCU). O projeto fol aprovodo pelo Comitd de Etica do HCPA, sob o registro CAAE
440238 FO0005327

RESULTADOS

Até o momento, as seguintes etapas do desenvolvimento do app foram realizodas: 1) Reunido pora coleta de requisitos com
pacientes, familios e profissionals; 2} Reuni@o com deservobvedores pora delimeamento das funcienalidodes; 3) Criagéo da
identidode wisual; 4) Deservolvimento do bonco de dados de alimentos que serfio disponibilizodos no opp. Pora o
montagem do banco, foram utilizodas as tabelas TBCA [informagdes relocionodas & energia, corboldratos totais, protelnas,
lipidios, filoros, vitomino B12 e cdlcio), o tabela USDA (extraido o teor relative de aminodcidos de coda olimento) e ARVISA
(extraidas informagdes referentes ao conteddo de fenilaloning) 5) Desenvolvimento de telas e funcionalidades do aplicativa:
tela inicial, tela de codostro do pociente, codastro e visualizoglo de exames, registro do didrio olimentor, resumo da
quantidode do amincdcido ingerida x prescrita, clossificagdo dos alimentos guonto ao teor de proteing (olto, médio, baixo),
cadastro de receitas, funglo de lembrete poro ingestéo do substituto proteico.

Figura 1- Telas aplicative Amincdop@
Do esguerdo paro o direita telo iniciol (1a), telo de didrio alimentar [Ik), tela poara consulta de alimentos [Ic), tela pora
codastro de exames (1d)

ai —

1o 1o 1c d
CONCLUSOES

O app encontra-se em fase finol de desermolvimento, serd o primeiro no Brasil a dispor do conteddo de aminodcidos em
alimentos. O método CU mostrou-se valioso neste contexto, visto que diversas ideios incorporodas portirom das proprias
fomilios

]
-a- g = .! - e, a .

[\'[\-‘[ MNutrigiio

CAPES =e=d Metabdlica
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Anexo 7 — Poster no Evento PKU Sul — Evento para pacientes, familiares e profissionais

da saude

PR, CONHEGA 0 Aminc S app™
TELAS DO APP

QUEM PODE UTILIZRAR 0 APP?

O AminoApp® é destinado ao automonitoramento dietético de pacientes
com Erros Inatos do Metabolismo (EIM) em uso de dieta hipoproteica:
« FENILCETONURIA « HOMOCISTINURIA « TIROSINEMIA

A « ACIDEMIA GLUTARICA
« MSUD « DEFEITOS DO CICLO DA UREIA * ACIDEMIA PROPIONICA  * !
« ACIDEMIA METILMALONICA® ACIDEMIA ISOVALERICA
FUNCIONALIDADES DO APP:

Vocé poderd registrar suas

Nessa tela do app vocé

Aqui vocé podera cadastrar uma

DIARIO ALIMENTAR: 2 CONSULTAR ALIMENTOS: 3 CALCULO DE RECEITAS:

refeicdes didrias na tela diario
alimentar, com isso vocé podera
observar e controlar a quantidade do
aminoécido/proteina ingerida no dia e
baixar relatérios para mostrar para sua
nutricionista na consulta

CADASTRO DE EXAMES:
Nessa tela vocé podera
adicionar os resultados dos
seus exames de controle e

gerar graficos para visualizacdo
de seu histérico de exames

Escaneie o QR code e acesse o Instagram do AminoApp e fique por dentro das novidades.
Em breve disponivel para download!

DESENVOLVIDO POR: APOIO:

‘]\/]] Nutri¢io
[- -d Metabdlica %“

.poderd consultar alimentos para
verificar a quantidade de proteina e
aminodacido de controle do alimento que
vocé desejar, ha a visualizacdo rapida
com a sinalizacdo vermelha, amarela e
verde para alimentos com alto, moderado
e baixo teor de proteina respectivamente.

5LEMBRETE DA FORMULA:

Funcao criada para ajudar vocé a
lembrar de tomar a férmula, vocé
cadastra a férmula que utiliza e
os horérios que deve tomar.

n
s }ﬂgé\ \ FAPERGS N

G

receita que vocé podera
adicionar no didrio alimentar
posteriormente e observar a
quantidade total do aminoacido
de controle com todos os
ingredientes da receita.

RELATORIOS:
Na tela de relatérios vocé terd a
possibilidade de visualizar seu

grafico de consumo alimentar e
exames bioquimicos

® O]




Anexo 8 — Envio de resumo e poster para a 43 Semana Cientifica do HCPA

‘ Semana
£ A % CIENTIFICA urses

CLINICAS w do HCPA

AMINOAPP: APLICATIVO PARA MONITORAMENTO DE DIETA
HIPOPROTEICA EM ERROS INATOS DO METABOLISMO

Bianca Franceschetto', Jilia Crlandi’, Lilia Farret, Ida VD Schwart’, Soraia Poloni
1 Hospital de Clinicas de Porto Alages, Porto Alegre
2 Universidade Federal de Ciéncia da Saide de Porto Alegre
3 Universidode Federal do Rio Grande do Sul. Porto Alegre

ero‘quo Erros inatos do metabol (€M) do metabolismo dos id como tratamento principal
a dieta restrita em proteinas naturals @ o uso continuo de swbstituto proteico. A adestio & dieta permanece uin
desafio para o sucesso torop‘vbco no mundo lodo, e opllcohvou para dispositivos méveis podem ser (teis para
d Is de educagao nutricional.

n ' Trata-se d P ap
dispouﬁvol th AminoApp® desti tocnologi aplicativo foi d
dietético de i com o m“odo Dollgn Centrado no Usuério (DCU). O

P

EIM em uso de dieta hipoproteica. projeto foi aprovado pelo Comité de Etica do HCPA,
sob o registro CAAE 44023821700005527,

RESULTADOS

A primeira versto do aplicativo esté pronta e as funcionalidades contidas nas telay (IS EEEEEEERERRREEEEERERREES

que compbe o aplicative sdo: didrio alimentar (lo] area para conwita de L

alimentos (1b) e svas pe ivas taxas protel de (1e), caloul :::"z::::""“‘""‘""‘""'

da receitas, saiba mais, lembrete para a ingestéo do swbitituto proteico (1) e [ U

relatérios sobre o composigho da dieta e controle metabélico (le). Apés FHREEERESES

finalizagéo dos erros identificados na versbo 1.0, sera realizado teste de ':;-":':':‘-""'":‘:.:“""“ -
Labide o " diad. P J " R . s do whimemm

fornecer h:::ulu wb?' as dificuldad aserbbucia :::mmo n:o: et gant g

M Montuges du pruletes ¢ 1nte de aplictien Lom
otunhmda apoés ° um de umblhdudo. serd hnu a validagdo do impacto da [FERNEEREERFEEEFE SRS

1 Y i 1 i
Figura 1 - Telas aplicative AmincApp®
Da e:querda para a direita: tela inicial (la), teka de diario alimentar (1b), tela para consulta de alimentos (Ic), tela para cadastre de exames (1d), tela de
lembrte da Formula (1e), telo de relotério de consumo (IF)

O app encontra-se pronto & tem previséo de ser disponibilizade ao piblico em satembro,/2023, sendo o
primeiro no Brasil a dispor do conteide de aminodeidos em alimentos. O métade DCU mostrou-se valiosa
neste contexto, pois diversas ideias incorporadas partiram das préprias familias. A avaliagéo posterior de
uso & imp no controle metabélico permitira avaliar o impacto do aplicative na adesdo & dieta.

o Ecaneie o QR code o ocesie o
NM | Nutri¢do RECORDATI atagrom do Amiralpp® w fiqee por

Metabdlica & RARE DISEASES ‘ \ FAPERGS gf'ﬁ'.if’.“’a.".:.’,’fff;m d,.nleual‘]

+
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Anexo 9 — Cartaz de divulgacdo do langcamento do aplicativo

|///
LIVE DE LANCAMENTO |oue

Amino e app

MINISTRADA POR:

<

oy -
Soraia Poloni Bianca Fasolo Kénia Ferreira
Nutricionista HCPA Nutricionista Mestranda Mde metabélica

DIA 06/10/2023 AS 19H
rovivo B ﬁ

SORTEIO DE PRODUTOS HIPOPROTEICOS AO VIVO!

Realizacao:

[N \I] Nulri¢do cmw mmm'

Mctabdélica A



Apéndice 1 — Link de acesso ao aplicativo

https://amino-app-hcpa.vercel.app/
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