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Introducado: A fenilcetonaria € um erro inato do metabolismo, especificamente no
metabolismo de aminoéacidos, sendo uma doenca de heranca genética com
caracteristica autossémica recessiva e a mais comum das hiperfenilalaninemias. O
diagnéstico e o tratamento da doenca devem ser realizados 0 mais precocemente
possivel. A PKU é a causa mais frequente de deficiéncia intelectual e, desponta
como a mais comum das doencas que envolvem erros congénitos. Foi descrita
inicialmente pelo quimico noruegués Asbjorn Fdlling, em 1934. Objetivo: Investigar
na literatura artigos cientificos publicados a respeito do diagnostico e o tratamento
de fenilcetonuria para individuos de todas as idades. Resultados: A triagem neonatal
diagnostica precocemente a doenca, permitindo a intervencdo dietética necessaria.
Mesmo com avangos nos estudos, a dieta restrita em fenilalanina continua sendo o
fator principal para tratamento padrdo da doenca, sendo necessaria a
suplementacdo com formulas especiais a base de aminoacidos, mas isentas de
fenilalanina. O tratamento conta com auxilio de uma equipe multidisciplinar e perdura
por toda a vida. Conclusdo: O diagnostico precoce associado ao tratamento
apropriado permitem o crescimento e desenvolvimento adequados ao portador da
fenilcetonuria, além de evitar manifestagdes clinicas da doenca. O acompanhamento

multidisciplinar e monitoramento constante dos niveis de fenilalanina sanguinea e da

54



' ANALIS - UNIC

dieta a ser seguida sdo indispensaveis, devendo a familia compreender a
importancia da terapia nutricional no desenvolvimento do fenilcetondrico. Mesmo
com todo o avango ja demonstrado espera-se ainda encontrar, através da
biotecnologia, melhores formas de tratamento. No entanto, a realidade mais proxima
€ a manutencao dos niveis de Phe através de restricbes dietéticas. Espera-se que,
daqui a alguns anos, possam ser desenvolvidos novos meios de tratamento da PKU
proporcionando ainda mais qualidade de vida aos portadores dessa doenca.

REFERENCIAS:

SANTOS, M. P. dos; HAACK, A. Fenilcetonuria: diagnostico e tratamento.
Conteudos e Didatica de Ciéncias e Saude. Vol. 23, n. 4. 2012, p. 361-368.

FREIRE, E. A. M.; SOUTO, L. M.; CICONELLI, R. M. Medidas de avaliacdo em lupus
eritematoso sistémico. Revista Brasileira de Reumatologia. Vol. 51, n. 1. 2011, p. 75-
80.

MANCINI, P. C.; STARLING, A. L. P.; ALVES, C. F. T.; MARTINS, T. M. M.; IORIO,
M. C. M. Alteracdes auditivas e fenilcetonlria: uma revisdo sistematica. Revista
CEFAC. Vol. 12, n. 1. Jan-fev, 2010, p. 140-145.

GONCALVES, V. S. S.; FERREIRA, T. R. A. S.; VALADARES, B. L. B.
Fenilcetondria: abordagem reflexiva e transdisciplinar no programa de genética para

cursos de nutricdo. Revista Simbio-Logias. Vol. 3, n. 5. Dez, 2010, p. 144-151.

MIRA, N. V. M. de; MARQUEZ, U. M. L. Importancia do diagnéstico e tratamento da
fenilcetonuria. Revista de Saude Publica. Vol. 34, n. 1. Fev, 2000, p. 86-96.

55



