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INTRODUCAO

A fenilcetonuria, também conhecida como PKU, € uma doenga genética, causada
por uma mutagdo no gene que codifica a enzima fenilalanina-hidroxilase, ativa no
figado e responsavel pela transformagdo do aminoacido fenilalanina (PHE) em
tirosina. As alteragcdes metabdlicas geneticamente determinadas sdo chamadas de
erros inatos do metabolismo (EIM). A caracteristica essencial dos EIM é uma
dependéncia especifica na atividade de uma enzima em particular, por sintese
proteica alterada. A fenilcetonuria €& uma doenga metabdlica, transmitida
geneticamente de forma autossdmica recessiva. Pode ser considerada uma das
mais graves das hiperfenilalaninemias, movida pela deficiéncia da enzima
fenilalanina-hidroxilase, e a falta de tratamento é associado com o alto risco do
desenvolvimento cognitivo prejudicado (SARKISSIAN E GAMEZ, 2005). As criancas
nao tratadas nado conseguem atingir as marcas iniciais de desenvolvimento,
ocasionando até mesmo o comprometimento progressivo na fungdo cerebral
(WAITZBERG, 2000). Essa doencga pode ser detectada pelo exame conhecido como
teste do pezinho, cuja obrigatoriedade, para todo o territério brasileiro, consta no
Estatuto da Crianga e do Adolescente, inciso Il do Artigo 10 da Lei n° 8069, de
13/07/1990 (BRASIL, 1990). Entretanto, de acordo com o Ministério da Saude (MS),
no Brasil, a fenilcetonuria foi estimada em 1:12 a 15 mil nascidos vivos. Sendo que
essas estimativas estdo aumentando com o passar dos anos. Segundo Carvalho
(2003), em 2001 a prevaléncia ficou em 1:15839 e em 2002 foi de 1:24780. Dessa
forma, se todos os recém-nascidos pudessem ter acesso a triagem neonatal, seriam
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possiveis o diagnostico precoce de fenilcetonuria e o controle da doenga, com
tratamento dietético adequado. Esse tratamento que consiste na exclusdo ou
substituicdo de todos os alimentos fornecedores de fenilalanina. A alimentacdo com
baixo teor de fenilalanina deve ser introduzida no primeiro més de vida e mantida
pela vida inteira. Mas, essa recomendacado € variavel, seguindo também a fase
adulta (MOATS et al., 2000). Dessa forma, o trabalho teve como objetivo agrupar
informacdes sobre a fenilcetonuria relacionados com os sintomas e tratamentos
dietéticos, para que sirva como referéncia e material de apoio para profissionais
envolvidos a essa doenca.

METODOLOGIA

Trata-se de uma pesquisa de revisdo bibliografica, onde foram utilizados artigos
cientificos encontrados em diferentes plataformas de busca, como por exemplo,
ScienceDirect, Periddicos da Capes, Scielo, Google académico e biblioteca digital
de Teses e Dissertacbes (BDTD). As palavras chaves utilizadas para a pesquisa
foram:” phenylketonuria® termo em inglés de fenilcetonuria, erros inatos de
metabolismo, triagem neonatal. Foram levantados aproximadamente 12 mil artigos
relacionados, entre eles tinham artigos de revisdo, artigos de investigacdo e
capitulos de livros. Foram dados prioridade para os artigos de revisao e os artigos
de investigacdo para a elaboracdo deste estudo. Destaca-se que uma grande
parcela de portadores da doencga enfrenta o desafio de residir em regides brasileiras
afastadas que exigem o deslocamento em busca de centros capacitados enquanto
nas regides Norte e Nordeste lidam com a falta de informacédo e os alimentos
especificos para o cuidado sao escassos e de alto custo.

RESULTADOS E DISCUSSOES

Como falado anteriormente, a fenilcetonuria € uma doenga metabdlica, transmitida
geneticamente de forma autossémica recessiva e que se todos os recém-nascidos
pudessem ter acesso a triagem neonatal, seriam possiveis o diagnostico precoce e o
controle da doenca através do tratamento dietético adequado. De acordo com Moats
et al. (2000), o tratamento dietético deve ser mantido durante toda a vida, mesmo
apds o desenvolvimento neurolégico completo do individuo, pois os niveis altos de
fenilalanina podem alterar as fungbes cognitivas. Os alimentos permitidos na
alimentacao de fenilcetonuricos sdo os que contém baixos teores de fenilalanina,
portanto, contendo 0 a 20 mg PHE/100g de alimento. Entre os alimentos permitidos,
temos, mel, balas de frutas, pirulitos de frutas, picolés de frutas, algodao-doce,
geleias de frutas, farinha de tapioca, polvilho de mandioca. Por outro lado, alimentos
como carnes e derivados, feijao, ervilha, soja, grao-de-bico, lentilha, leite,
achocolatado, ovos, por terem alto teor de fenilalanina, sdo proibidos. Ja os
alimentos com médio teor de fenilalanina, entre 10 a 200 mg PHE/100g do alimento,
podem ser incluidos na dieta, de acordo com a prescricdo desse aminoacido. As
quantidades desses alimentos sdo determinas pela idade e tolerancia individual
(FAUCI et al., 1998; KARAM, 2003). Ainda, de acordo com Sarkessian e Gaméz
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(2005), existem tratamentos alternativos propostos para a fenilcetonuria, porém
ainda em fase experimental. Um deles € a administracdo de tetrahidrobiopterina
(BH4) ou a terapia de substituicido enzimatica com fenilalanina amoénia liase
recombinante (PAL). Essa enzima converte PHE a metabdlitos ndo tdéxicos, como
acido trans-cinamico. A administragcdo pode ser oral ou sub-cutanea, mas o uso
prolongado tem levado a uma resposta imune. No Brasil, de acordo com o Estatuto
da Crianca e do Adolescente, Lei Federal n° 8069, de 13 de julho de 1990,
determina que hospitais e estabelecimentos de saude, quer publico ou particular,
realizem exames visando ao diagnostico e terapéutica de anormalidades no
metabolismo da crianga recém-nascida, assim como prestar orientacbes aos pais
(BRASIL, 1990). Apos esse Estatuto, alguns estados criaram seus programas para
realizar de forma gratuita o exame. Entre 1992 e 1993 as secretarias de saude dos
estados iniciaram a criacdo dos programas estaduais de triagem neonatal. O
Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN), foi criado, em 6 de junho de 2001,
e implantado em outubro do mesmo ano (BRASIL, 2001). De acordo com Carvalho
(2003), foram triadas aproximadamente 1 milhdo de criangas, constatando 79 casos
positivos para fenilcetonuria no ano de 2001 e 56 casos positivos em 2002. De
acordo com o levantamento feito pela Sociedade Brasileira de Triagem Neonatal
(SBTN), em 2000 haviam sido triadas 13,32 milhdes de criangas para investigagao
de fenilcetonuria, sendo detectados 861 casos positivos. Dos que responderam a
SBTN, apenas quatro servigos iniciaram o tratamento antes da criangca completar 30
dias.

CONSIDERAGOES FINAIS

Através desta pesquisa, pode-se perceber que, diante de assunto de relevada
importancia, depara-se com a dificuldade maior do que o tratamento da
fenilcetonuria e da consequente prevencdo da deficiéncia mental: a falta de
alimentos especificos, visto que o tratamento é fundamentalmente dietético e
consiste na exclusdo de alimentos proteicos € no controle rigoroso da fenilalanina
contida nos alimentos. Além disso, também €& possivel concluir a importancia do
diagndstico precoce para o controle da doenga fazendo com que o individuo possa
ter uma boa qualidade de vida.
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