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RESUMO

A fenilcetondria é uma doenga genética e metabélica, com bom
prognéstico caso seja detectada e tratada precocemente. E a
mais frequente entre os distiirbios metabélicos com significativa
implicagio clinica. Ela é detectada precocemente pelo Teste do
Pezinho na triagem neonatal, e o tratamento padrio consiste em
dieta restritiva. Este estudo teve por finalidade informar e atua-
lizar os profissionais da 4rea da satide sobre base genético-clinica
da fenilcetontria, com destaque para sua etiologia e aconselha-
mento genético; diagndstico com enfoque no histérico da tria-
gem neonatal; e tratamento - em especial o dietético. Foi utili-
zada como fonte a literatura cientifica especializada, publicada
principalmente nos tltimos 5 anos.

Descritores: Fenilcetontrias/diagnéstico; Erros inatos do meta-
bolismo; Dietoterapia; Triagem neonatal

ABSTRACT

Phenylketonuria is a genetic and metabolic disease, with good
prognosis if early detected and treated. It is the most frequent
among metabolic disorders, with significant clinical implications.
It is detected early by Guthrie test in the neonatal screening, and
the standard treatment consists of a restrictive diet. This study
is aimed at informing and updating healthcare professionals
on: 1) genetic-clinical basis of phenylketonuria, highlighting its
etiology and genetic counseling, 2) diagnosis focusing on the
history of newborn screening, and 3) treatment, in particular
the dietetic one. The specialized scientific literature, particularly
that published in the last five years, was used as a source.
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INTRODUCAO

A fenilcetondria (PKU, do inglés phenylketonuria) é uma
doenga genética, com bom prognéstico na maioria dos casos, se
detectada e tratada precocemente. E a mais frequente entre os
distirbios metabdlicos, com significativa implicagao clinica. Ela
¢ detectada precocemente pelo Teste do Pezinho na triagem neo-
natal, e o tratamento padrio consiste em uma dieta restritiva.

De nosso conhecimento, hd dois artigos de revisao publica-
dos recentemente sobre PKU, um deles destinado ao esclareci-
mento de dtvidas do pediatra,”’ e o outro com enfoque exclusi-
vo no diagndstico e no tratamento, com destaques para métodos
laboratoriais e recomendagdes nutricionais, respectivamente.®

O presente estudo teve como objetivo informar e atualizar
os profissionais da 4rea da satide sobre base genético-clinica da
PKU, com destaque para sua etiologia e aconselhamento gené-
tico; diagnéstico com enfoque no histdrico da triagem neonatal;
e tratamento - em especial o dietético. Em sua elaboragio, foi
utilizada como fonte a literatura cientifica especializada, publi-
cada principalmente nos dltimos 5 anos.

BASE GENETICO-CLINICA DA FENILCETONURIA

A PKU, um erro inato do metabolismo descrito em 1934
pelo quimico noruegués Asbjorn Follin, tem incidéncia que
variou de 1/8.690 a 1/33.068 nos estados brasileiros realizado
em Sergipe,® Tocantins,” Santa Catarina® e Mato Grosso.® E
considerada uma doenga rara, constando na rela¢io daquelas re-
feridas pela portaria 199, de 30 de janeiro de 2014, do Ministé-
rio da Satde, ou seja, afeta até 65 pessoas em cada 100 mil indi-
viduos (1,3:2.000). Esta portaria instituiu a Politica Nacional de
Atengao Integral s Pessoas com Doengas Raras, no 4mbito do
Sistema Unico de Sadde (SUS), e estabeleceu incentivos finan-
ceiros de custeio. As doengas raras de origem genética incluem
anomalias congénitas ou de manifestago tardia, deficiéncia in-
telectual e doengas metabélicas ou erro inato do metabolismo.”

Possui heranca autossdmica recessiva, pois os individuos
afetados sdo homozigotos (gendtipo aa) e receberam os alelos
mutantes de seus genitores, que sio portadores obrigatdrios
(gendtipos Aa). Filhos de um casal heterozigoto tém 25% de
chance de serem afetados (aa), 50% heterozigotos (Aa) € 25% de
serem homozigotos normais (AA). Assim, o risco de recorréncia
da PKU em uma préxima gestagio é de 25%,® independente-
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mente do sexo do afetado. Nas doengas genéticas com heranca
autossOmica recessiva, ¢ comum a consanguinidade, que foi des-
crita com frequéncia de 14%,” 17%% e 32%"" nos Estados do
Pard, Alagoas e Bahia, respectivamente.

Por se tratar de uma doenga transmitida geneticamente, os
pacientes com PKU e seus familiares deveriam realizar o acon-
selhamento genético. Este processo deve ser nao diretivo, e seus
objetivos incluem a defini¢io do diagndstico, a comunicagio a
familia sobre diagnéstico e progndstico, o manejo da doenca, as
opgoes reprodutivas e o apoio psicoterapéutico.!? Estudo con-
duzido no Rio Grande do Sul"® demonstrou falhas no aconse-
lhamento genético. Foi avaliado o conhecimento dos pais sobre
o risco de recorréncia de hiperfenilalaninemia (HPA) para um
futuro filho do casal, e os resultados mostraram que a maioria
(72,2%) disse que nao sabia, ndo lembrava ou deu respostas in-
corretas; apenas 27,8%)dos pais responderam que este risco era
de 25%%).

A PKU ¢ decorrente de um defeito na enzima fenilalani-
na hidroxilase (PAH), sintetizada pelo figado, que converte
o aminodcido fenilalanina (PHE) em tirosina, este ultimo
imprescindivel para a produ¢io de neurotransmissores. Esta
aminoacidopatia ¢ caracterizada por mutagoes no gene da en-
zima PAH, localizado em 12q23.2, ¢ um total de 567 muta-
coes diferentes neste lécus jd foi descrita,™ com predominio
de mutagées tipo missense (60,14%). Outro banco de dados
relatou ndmero superior, ou seja, 957 variantes genéticos.!"”
Vale ressaltar que 97% dos casos de PKU sio resultantes de
mutagoes no gene da PAH, e o restante envolve deficiéncia do
cofator, a tetraidrobiopterina/BH .9

A ampla heterogeneidade mutacional do 16cus PAH ¢é apre-
sentada no quadro 1. Esta heterogeneidade dificulta o diagnés-
tico molecular desta doenga, a nao ser que determinada mutagao
seja conhecida em uma familia em particular.

Quanto ao quadro clinico, nao hd anomalias aparentes ao
nascimento, pois o figado materno protege o feto.?? Os sin-
tomas clinicos surgem dos 3 aos 6 meses de idade e incluem
irritabilidade, dificuldades de aprendizagem, défice de atencio,
disttrbios comportamentais, hiperatividade, trago autista, chei-
ro caracteristico de mofo na urina, hipopigmentagio da pele
e cabelos, eczemas, microcefalia, retardo de desenvolvimento
e crescimento, crises convulsivas e, principalmente, acentuada
deficiéncia intelectual."**'?? As criangas acometidas por PKU,
detectadas ao nascimento e tratadas imediatamente, na maioria
dos casos, nio exibem estas manifestacéoes clinicas.1¢2"

Na PKU, o excesso de PHE ¢ desviado para uma via me-
tabdlica alternativa, na qual sao produzidos compostos secun-
ddrios, como os dcidos fenilpirtvico, fenildctico e fenilacético,
que conferem & urina e outras secre¢des corpdreas um odor
desagraddvel.®

Estudos tm demonstrado que pais de criancas com
PKU®?% ¢ pacientes com PKU® exibiram niveis elevados de
ansiedade, depressio, estresse e redugao na qualidade de vida. As
explicacdes para estes dados incluem a presenca de uma doenca
cronica no nicleo familiar e o risco potencial de atraso neuro-
légico, que tornam a PKU um fardo para os pacientes e suas
familias, afetando sua qualidade de vida e o bem-estar psicos-
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social.?” Somado a isto, os genitores podem exibir sentimentos
de culpa, devido 4 transmissdo dos alelos mutantes e até mesmo
dificuldade em aceitar a doenga do filho. Estes achados reforam
a necessidade de suporte psicoldgico a estes individuos para su-
perar tais dificuldades.®

Na PKU, ocorre o acimulo do aminodcido PHE e de seus
metabdlicos tdxicos, principalmente no sistema nervoso central
e, portanto, esta HPA pode ser classificada como PKU cldssica,
PKU leve ou HPA nao PKU (Quadro 2). Esta tltima condicio
também recebe a denominagio de HPA benigna. O nivel nor-
mal de PHE no sangue deve estar abaixo de 4mg/dL.("*?

A PHU atipica ¢ decorrente de deficiéncia do cofator (BH,),
estando associada a uma deficiéncia intelectual grave, e nao res-
ponde ao tratamento padrio. Um estudo transversal em 111
pacientes baianos com diagnéstico de HPA revelou que 53,8%
exibiram PKU cldssica, 22,5% PKU leve, 19,8% HPA nio PKU
e um deles apresentava PKU atipica."V

DIAGNOSTICO

A PKU ¢ diagnosticada na triagem neonatal por meio do
Teste do Pezinho. A triagem neonatal envolve uma série de tes-
tes, como dos olhos, da orelha, do coracio e do Pezinho, que
tém por finalidade a detecgio precoce de doengas no recém-
-nascido. Erroneamente, a triagem neonatal ¢ referenciada como
sindbnimo de Teste do Pezinho. Este teste constitui uma a¢io de
pediatria preventiva e ¢ a maior iniciativa do sistema publico de
satide na drea de genética.®”

No Brasil, a triagem neonatal teve como precursor o pedia-
tra Professor Benjamin Schmidt, diretor da Associagio de Pais
e Amigos dos Excepcionais (APAE) de Sao Paulo, na década de
1960. O rastreio para PKU teve inicio em 1976 e, em 1980,
foi adicionada a triagem para hipotireoidismo congénito. Em
1990, a obrigatoriedade a triagem neonatal foi estabelecida no
Estatuto da Crianca e do Adolescente, inciso III do artigo 10 da
lei 8.069, de 13 de julho. Em 1992, ocorreu sua incorporagio ao
SUS, por meio da portaria 22, que reafirmou a obrigatoriedade
do teste em todos os recém-nascidos vivos e incluiu a avaliagao
para PKU e hipotireoidismo congénito. Apenas em 2001, foi
criado o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) pelo
Ministério da Satde, por meio da portaria 822 de 6 de junho.
Esta implantacio ocorreu em trés fases, de acordo com o nivel
de organizagio e cobertura de cada Estado. Na fase I, as doen-
cas triadas foram PKU e hipotireoidismo congénito. Na fase 2,
foi adicionada a triagem para hemoglobinopatias e, na fase 3,
a fibrose cistica. No final de 2012, o PNTN foi expandido, e
a portaria 2.829 de 14 de dezembro incluiu a fase 4, com ras-
treio adicional de hiperplasia adrenal congénita e deficiéncia de
biotinidase.?*¥ Vale ressaltar que, embora o programa esteja
na fase 4, as doencas rastreadas variam conforme o Estado em
nosso pais.

O Teste do Pezinho é um exame de triagem, portanto, um
resultado positivo nao significa que o bebé tenha a doenca,
sendo necessdria a coleta de uma segunda amostra para excluir
(falso-positivo) ou confirmar (positivo) o diagndstico. No teste
confirmatério ou diagndstico, diferenciam-se os resultados po-
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Quadro 1. Caracterizacido molecular das mutagoes responsdveis pela fenilcetontria (PKU)

Estudo Pais Pacientes com PKU estudados

Mutagées — frequéncia ou nimero de pacientes com a mutagiao

Santos et al.!? Brasil 20

Santos et al.!” Brasil 78

Bayat et al.!® Dinamarca 376

Biglari et al.*” Ira 39

Li et al.?? China 796

R261Q-homozigose — 2 pacientes
V388M/I65T — 1 paciente
R270K/V388M — 1 paciente
165T/L348V — 1 paciente IVS10nt11G>A-homozigose — 2 pacientes
V388M/R252W — 1 paciente
R261Q/165T — 1 paciente
IVS10nt1 1G>A/R252W — 1 paciente
V388M/IVS10nt11G>A — 3 pacientes
R261Q/R252W — 1 paciente
R261Q/V388M — 1)

V388M - 21,2%
R261Q - 16%
IVS10-11G>A - 15,3%
165T - 5,8%
IVS2+5G>C - 5,8%
R252W - 5,1%
IVS2+5G>A — 4,5%
P281L - 3,8%
L348V - 3,2%
Q267X — nova mutagio identificada
30 mutagdes diferentes

c.1315+1G>A (IVS12+1G>A) - 25,5%
¢.1222C>T (p.R408W) — 16,76%
c.1241A>G (p.Y414C) — 11,03 %
5 mutagdes nao descritas previamente:c.532G>A (p.E178K)
¢.730C>T (p.P244S)
¢.925G>A (p.A309T)
.1228T>A (p.F4101)
c.1199+4A>G (IVS11+4A>G)

82 mutacoes diferentes

R176X -10,25%
p.P281L — 10,25%
IVS2+5G>A - 2,56%
IVS2+5G>C - 2,56%
p-L48S - 2,56%
p.R243Q - 2,56%
p-R252Q - 5,12%
p-R261Q - 7,69%
p-R261X - 5,12%
p.E280K - 2,56%
pJ283N — 2,56%
IVS9+5G>A — 2,56%
IVS9+1G>A - 1,28%
IVS11+1G>C - 1,28%
p.C357R — 1,28%
¢.632delC - 2,56%

16 mutagoes diferentes

Mutagdes com alta frequéncia
p-R243Q, p.EX6-96A>G, p.V399V,
p-R241C, p.R111%, p.Y356%, p.R413D, e IVS4-1G>A
76,33% das mutacoes localizadas nos éxons 3, 6, 7, 11 e 12
194 mutagoes diferentes, das quais 41 nio tinham sido
descritas anteriormente

sitivos dos falso-positivos. Um estudo de coorte no Rio Gran-
de do Sul,"? realizado em entre 1986 e 2003, identificou 418
criangas com teste positivo para PHE (PHE >4mg/dL) na tria-
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gem neonatal. Destes, 84% apresentaram resultados normais
na segunda amostra, e 13,9% criangas tiveram niveis de PHE
acima de 4mg/dL, sendo diagnosticadas como HPA. Nove ca-
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Quadro 2. Classificagio bioquimica das hiperfenilalaninemia (HPA)

Fenilcetondria: aspectos genéticos, diagnéstico e tratamento

Fenétipo bioquimico Concentragio de PHE sérica (mg/dL) Atividade enzimadtica (%) Tratamento
PKU cldssica >20 <1 Sim
PKU leve 10-20 1-3 Sim
HPA nao PKU 4-10 >3 Nao

PHE: fenilalanina; PKU: fenilcetontria. Fonte: adaptado de Martins et al.*?

sos ndo retornaram para a coleta da segunda amostra e foram
considerados perdidos.?

Além do diagndstico no periodo neonatal, a PKU pode ser
diagnosticada tardiamente, porém menos frequentemente, pela
sintomatologia. Este achado foi confirmado em estudo prévio na
Bahia, com 111 individuos com PKU, dos quais 82% dos casos
tiveram o diagnéstico pela triagem neonatal e 18% pela presenca
da doenga clinica, sendo a principal manifestaciao a deficiéncia
intelectual, variando de leve & grave."” Outro estudo recente con-
duzido no Pard mostrou que, em cerca de 3% dos casos, o diag-
néstico foi tardio; em 17%, nio foi informado se o diagndstico foi
precoce ou tardio; e, na maioria dos casos (80%), ele foi precoce.”)

Ainda em relagio ao Teste do Pezinho, o obstetra, o pediatra
e a equipe de enfermagem desempenham papéis fundamentais
na orientagdo. Tais profissionais de satide precisam orientar pre-
viamente os pais sobre os beneficios da detec¢io precoce das
doengas a serem triadas e quais sdo elas, os riscos existentes para
o recém-nascido que nio ¢ submetido ao teste, a idade adequa-
da para sua realizacio, a necessidade de exames confirmatérios
posteriores para os que foram positivos na triagem, a possibili-
dade de falso-positivo (positivo na triagem e negativo no diag-
néstico), a possibilidade de falso-negativo (deixar de identificar
alguns/poucos recém-nascidos afetados), o processo de acompa-
nhamento e recebimento dos resultados.”

TRATAMENTO

Os principais tratamentos disponiveis para individuos com
PKU incluem o uso da férmula metabdlica e a dieta restritiva.

A férmula metabdlica, um composto livre de PHE, mas rico
em aminodcidos essenciais, é um componente fundamental no
tratamento da PKU, fornecido pelas Secretarias Estaduais de
Satde. Um estudo conduzido no Rio Grande do Sul com 44
pacientes com PKU mostrou que, quando questionados sobre
o fornecimento da férmula metabdlica, 16 deles responderam
ter recebido de forma correta a quantidade prescrita e 25, rece-
beram o tipo correto para sua idade.*” Foi expressivo o nimero
de pacientes que referiu nio ter recebido a quantidade correta
da férmula metabélica prescrita no ano anterior, como tam-
bém o tipo prescrito. As causas para o abastecimento irregular
da férmula metabélica foram problemas de fornecimento pelo
Estado, tanto por falta de aquisi¢ao do produto, como também
em sua distribuicio.?” Este achado foi confirmado em outro
estudo, que revelou que a interrupgao de fornecimento da fér-
mula metabdlica foi a principal causa de judicializacio para tra-
tamento da PKU no Estado do Rio Grande do Sul.®” Dezenove
pacientes gatichos com PKU, correspondente a 16,8% dos casos
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de PKU do Estado, recorreram a a¢des judiciais para obter trata-
mento para PKU. Do total de pacientes, 12 tinham idade entre
3 a1l anos e 18 solicitaram a férmula metabélica. Nos 19 casos,
o réu foi o Estado e, em 18 deles, os tribunais decidiram a favor
dos desmandantes. Os principais motivos para que os pacientes
com PKU recorressem aos tribunais foram violagao do direito a
satide (n=16); interrup¢ao no fornecimento de tratamento pelo
Estado (n=16); falta de condicoes econémicas da familia para a
aquisi¢io do produto (n=15); e risco para o desenvolvimento de
deficiéncia intelectual no paciente (n=11). Os autores concluem
que, diferente de outras doencas genéticas, os pacientes com
PKU buscam o meio juridico para obter um produto jd incluso
na politica de assisténcia farmacéutica nacional, sugerindo que
falhas de gestdo sio um dos fatores desencadeantes da judiciali-
zagio no pafs.®”

Os estudos apresentados previamente®?3? contradizem os
pressupostos estabelecidos pela portaria 199 de 30 de janeiro
de 2014, que diz que o governo, por meio do SUS, deve ser
responsdvel por disponibilizar as pessoas com doengas raras me-
lhor acesso a todo medicamento que, comprovadamente, atue
de forma positiva no tratamento dessas doengas."”

O tratamento dietético para PKU consiste em uma alimen-
tagdo com baixo teor de PHE, pois este tltimo pertence ao
grupo dos aminodcidos nutricionalmente essenciais, nio sendo
produzidos pelo organismo humano, devendo ser supridos pela
alimentac¢io. Deste modo, a auséncia deste aminodcido é fatal, e
o tratamento desta condigio genética ¢ dietético, com restri¢ao
de alimentos que contenham tal aminodcido.®'?

O tratamento deve ser introduzido no primeiro més de vida
(idade ideal até os 21 dias) da crianca afetada e prescrito por
um nutricionista. Estudo recente com 17 individuos com diag-
néstico de PKU cldssica obtido até o sétimo dia do nascimento
referiu que 23,53% deles iniciaram o tratamento apds o primei-
ro més de vida.®" Outras pesquisas realizadas nos Estados de
Tocantins® e Sergipe® mostraram que o tratamento para PKU
teve inicio com 57+17,6 e 5112 dias, respectivamente. Este
atraso no inicio do tratamento para PKU pode comprometer
sua eficdcia na prevencao da deficiéncia intelectual nas criangas
acometidas. Deste modo, sdo importantes o diagnéstico e o tra-
tamento precoces, para evitar o atraso neuroldgico irreversivel.

O tratamento dietético tem como objetivos principais man-
ter os niveis sanguineos de PHE de acordo com o recomendado
para fenilcetontricos e evitar as manifestagoes clinicas da doen-
¢a. Deve ser mantido durante toda a vida, pois niveis elevados de
PHE podem alterar as fun¢des cognitivas e provocar hiperativi-
dade, instabilidade emocional, entre outros sinais.?"

Mulheres fenilcetontricas grdvidas ou em idade fértil devem
realizar um controle minucioso dos niveis séricos de PHE, tan-
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to antes, quanto no decorrer da gravidez, de modo a evitar a
sindrome da PKU materna, a qual pode ocasionar uma série de
anomalias no feto em desenvolvimento, como retardo de cres-
cimento intrauterino, baixo peso ao nascimento, microcefalia,
cardiopatia congénita, atraso neuroldgico e até mesmo a morte.
O efeito teratogénico ¢ intensificado na organogénese, ou seja,
nas primeiras semanas gestacionais, perfodo em que a mulher
pode nem mesmo saber que estd grdvida. Portanto, a melhor
prevengio é um controle dietético adequado e rigoroso. Assim,
mulheres fenilcetontricas que queiram engravidar devem rece-
ber orientacio médica.®)

A literatura e a pratica clinica mostram que a dieta restritiva
para o tratamento de PKU ¢ de dificil adesdo, principalmente na
infincia e adolescéncia, devido 2 integragio social facilitada pelo
compartilhamento de alimentos (notéria na fase escolar) e aos
eventos sociais.®? Estes fatores contribuem para que o fenilce-
tondrico consuma alimentos com alto teor proteico disponiveis
na ocasido. Este achado foi comprovado por um estudo,® que
mostrou que o controle dietético foi menor na adolescéncia, pois
o nimero de dosagens de PHE alteradas chegou a 100% apés
os 10 anos de idade. Ainda, a restricio proteica favorece e até
mesmo estimula o consumo de alimentos ricos em carboidratos
(especialmente carboidratos simples) e lipidios, em particular,
aumentando o risco de ganho de peso. Assim, pacientes com
PKU e excesso de peso sio potencialmente vulnerdveis ao desen-
volvimento da sindrome metabélica. Deste modo, é necessirio o
acompanhamento clinico-laboratorial que previna as alteragoes
metabdlicas, o ganho excessivo de peso e suas consequéncias -
em especial o risco cardiovascular.®? Pais de 17 individuos com
PKU com idades entre 7 e 14 anos relataram dificuldade no
controle da dieta dos filhos, principalmente apds a entrada da
crianga na escola.®" Esta mesma pesquisa mostrou que nenhum
dos participantes conseguiu manter os niveis de PHE em indices
normais ao longo da vida.®"

Estudo recente avaliou a frequéncia da abandono do trata-
mento dos pacientes com PKU do Servigo de Referéncia em
Triagem Neonatal do Pard. Houve um caso de abandono de
tratamento (2,77%) sem justificativa, confirmado entre os 36
pacientes que compuseram a amostra.”’

Vale ainda ressaltar que, independentemente do momento
do diagnéstico da PKU, o tratamento é recomendado. Mesmo
tardiamente, a dieta deve ser instituida, a fim de minimizar a
progressdo continua da doenca, ainda que lesoes irreversiveis j4
tenham se estabelecido. Tardiamente, a possibilidade de PKU

deve ser avaliada para todos os pacientes com deficiéncia intelec-
tual de causa nao esclarecida, especialmente se nao passaram pela
triagem neonatal. A existéncia de mais de um caso na familia ou
consanguinidade reforca a suspeita.*' Estudo recente mostrou
que o tratamento para PKU preveniu a deficiéncia intelectual
em 90,5% dos pacientes com PKU. Além disto, o controle dos
niveis de PHE e um melhor nivel socioecondmico se associaram
aos melhores desempenhos em quociente de inteligéncia.®¥

Em suma, a dietoterapia ¢ eficaz na prevencio do atraso neu-
rolégico na PKU, mas é complexa, de longa duragio, impoe
severas restrigoes aos pacientes e seus familiares, e implica em
mudancas nos hébitos alimentares.

Vale ainda destacar que os pacientes com PKU fazem acom-
panhamento em centros de tratamento especializado, denomi-
nados Servigo de Referéncia em Triagem Neonatal, composto
por equipe multidisciplinar. No tratamento desta doenga, os nu-
tricionistas merecem destaque, pois sdo responsdveis pela elabo-
ragdo da dieta para o paciente afetado. Assim, é imprescindivel a
informagio quanto aos niveis de PHE nos alimentos.

Os alimentos permitidos na alimentacio de fenilcetontricos
contém baixos teores de PHE (zero a 20mg PHE/100g de ali-
mento); aqueles proibidos exibem alto teor de PHE (>200mg
PHE/100g de alimento); e os com médio teor de PHE (10°
200mg PHE/100g do alimento) devem ser consumidos com
cautela.®” Segundo o guia dietético do Protocolo Clinico e Di-
retrizes Terapéuticas para PKU, os alimentos sio classificados
em grupos verde, amarelo e vermelho para aqueles permitidos,
intermedidrios (alimentos com médio teor de PHE) e proibidos
a pacientes com PKU, respectivamente® (Quadro 3).

Apesar de altos niveis de PHE, o leite materno pode ser uti-
lizado na alimentagio de lactentes com PKU, ou seja, a PKU
nio contraindica o aleitamento materno. Dois estudos investi-
garam os efeitos do aleitamento materno no desenvolvimento
de criangas com PKU.®%3” Um deles, realizado com 39 lactentes
com PKU, com até 6 meses de idade, referiu que as criancas em
uso de aleitamento materno apresentaram ingestao adequada de
PHE e tirosina, além de maior adequagio de ingestao proteica e
energética.®® O outro avaliou dez lactentes com PKU em trata-
mento inicial com férmula ldctea, seguida do AM em demanda
livre, em todas as mamadas.®” As mies foram orientadas da ne-
cessidade de controle rigoroso dos niveis de PHE em seus be-
bés com PKU, por meio de exames sanguineos frequentes para
prevenir efeitos deletérios para o sistema nervoso central e os
reflexos deste no desenvolvimento infantil. Dos lactentes, 80%

Quadro 3. Descrigio dos alimentos permitidos, proibidos e controlados no tratamento dietético da fenilcetontria (PKU)

Permitidos/verde

Proibidos/vermelho

Controlados/amarelo

Mel, balas de frutas e de gomas, pirulitos de
frutas, picolés de frutas, algodao-doce, geleias
de frutas, goiabada, farinha de tapioca, polvilho
de mandioca e sagu. Entre as bebidas estao os
sucos de frutas artificiais, refrigerantes isentos de
aspartame, groselha, café, chd, e alguns cremes
e pudins nos sabores baunilha, morango e
caramelo e p6s para milk-shake isentos de PHE

Carnes e embutidos, feijao, ervilha, soja,
grio-de-bico, lentilha, amendoim, leite
e derivados, achocolatado, ovos, nozes,
gelatinas, bolos, farinha de trigo, alimentos
industrializados com altos teores de PHE,
paes em geral, biscoitos, e alimentos para
fins especiais contendo aspartame

Massas feitas sem ovos e com farinha de
trigo de baixo teor de proteina, arroz, batata-
inglesa, batata-doce, batata-salsa, mandioca,

card, ab6bora, abobrinha, berinjela, beterraba,
brécolis, cenoura, chuchu, couve-flor, jild,
quiabo, repolho, vagem, tomate, pepino,
pimentio, cebola, folhosos e frutas em geral

PHE: fenilalanina. Fonte: adaptado de Monteiro e Candido.®"
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conseguiram manter limites seguros de PHE e desenvolvimento
nos {ndices normais. O tempo de amamentagio variou de 1 més
e 5 dias a 14 meses. Este estudo evidenciou a viabilidade da con-
tinuidade do aleitamento materno no tratamento de criangas
com PKU, desde que os niveis de PHE sejam rigorosamente
controlados.®”

Pacientes com PKU podem apresentar deficiéncia de cdlcio
como resultado da ingestao inadequada de alimentos fonte de
cdlcio e pela baixa disponibilidade deste nutriente proporcio-
nada pela dieta. O cdlcio estd associado a formacio dssea, sen-
do relevante compreender a necessidade de sua suplementagao
em fenilcetondricos, a fim de favorecer o desenvolvimento
6sseo esperado.®?

O nutricionista pode também contribuir na elaboragio de
receitas aos fenilcetondricos, tornando sua alimentagio mais
atrativa e saborosa. Nesta direcdo, duas pesquisas recentes des-
creveram receitas especiais para fenilcetontricos. >3

Uma delas, conduzida por nutricionistas da Universidade
Federal de Minas Gerais, apresentou receitas de bolos (banana,
chocolate, laranja e maga), biscoitos (mel, casadinho de goiaba,
cookie de uva passa e biscoito de polvilho com cenoura), pan-
quecas (banana e legumes), pizzas (tomate e molho branco com
couve-flor), pies (batata-baroa e pao de mandioca) e coberturas
doces (creme de laranja e glacé de limao) com qualidade senso-
rial e nutricional.®? O principal desafio do estudo foi desenvol-
ver estes produtos sem o uso de leite, ovos e farinha de trigo, ali-
mentos estes ricos em PHE. As receitas que apresentaram maior
aceitacdo e maiores valores de intencio de compra foram pao
de batata-baroa, pio de mandioquinha e panqueca de legumes.
Tais preparagoes mostraram-se adequadas para o consumo de
fenilcetonuricos, uma vez que o valor médio de PHE encontra-
do nas porcoes foi de 22,08mg.®? Os autores sugerem que as
receitas elaboradas sejam utilizadas como material diddtico a ser
entregue as familias dos pacientes, com o intuito de incentivar
o preparo de receitas no domicilio e, assim, melhorar a adesao
ao tratamento.®?

Outro estudo descreveu a receita de um bolo de maracujd
com calda de chocolate com 94% de intencdo de compra.®®
Nestas duas pesquisas,®**® o grupo de provadores foi composto
por individuos sauddveis acostumados a consumir receitas com
os ingredientes padrio (leite, ovos e farinha de trigo).

As receitas apresentadas foram atrativas, saborosas, saudd-
veis, com baixos teores de PHE e boa aceitabilidade, podendo ser
incluidas na dieta dos fenilcetondricos com seguranca. Isto pode
contribuir para minimizar as transgressoes alimentares, frequen-
tes no tratamento dietético de pacientes com PKU. Além disto,
o desenvolvimento de novas receitas pode melhorar a qualidade
de vida e a alimentacio destas pessoas e, consequentemente, de
suas familias, que convivem com a dificuldade de encontrar ou
elaborar preparagdes restritas no aminodcido PHE.®®

CONCLUSAO

O presente trabalho pode ser considerado do tipo revisio
para aqueles iniciantes no tema e/ou uma atualiza¢io para aque-
les que vivenciam a fenilcetontria diariamente, na condicio de
paciente ou cuidador, em especial o médico, o nutricionista ou
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os familiares. Espera-se que os dados aqui apresentados sirvam
de referéncia e apoio aos profissionais de satide no atendimento
a pacientes acometidos por fenilcetontria. Sabe-se que o em-
poderamento do conhecimento cientifico destes profissionais
¢ responsavel pela melhora da qualidade de assisténcia a saide
prestada a este grupo de individuos. Somado a isto, a compre-
ensio sobre a doenca pelo paciente é condicio necessdria para o
sucesso terapéutico.
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