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Resumo
Objetivo –Avaliar as práticas alimentares nos primeiros seis meses de vida de crianças com fenilcetonúria. Métodos –Foram entrevistados
31 pais ou responsáveis por portadores de fenilcetonúria por meio de um questionário sobre práticas alimentares, aplicado na APAE de
São Paulo, em setembro de 2009. Resultados – Das 31 crianças investigadas portadoras de fenilcetonúria, 17 eram do gênero masculino.
Com relação a forma de diagnóstico de fenilcetonúria, o “Teste do Pezinho” foi o mais frequente; houve maior prevalência de prescrição
de fórmula de aminoácidos (70,9%), porém somente 16,1% seguiram esta prescrição. Conclusão – A maioria dos responsáveis pelos fe-
nilcetonúricos utilizaram a fórmula com aminoácidos, seja exclusiva, associada ao leite materno ou à dieta e o leite materno exclusivo
não foi prescrito e também não foi adotado como tratamento, apenas quando associado aos aminoácidos.

Descritores: Fenilcetonúrias; Fenilalanina hidroxilase; Triagem neonatal; Dietoterapia; Aleitamento materno; Terapia nutricional

Abstract
Introduction – To evaluate the dietary habits in the first six months of life in children with phenylketonuria. Methods – Were interviewed
31 parents or guardians of phenylketonuria patients through a questionnaire on dietary practices applied in APAE of São Paulo, in Sep-
tember 2009. Results – 31 of the investigated children suffering from phenylketonuria, 17 were male. With respect to diagnosis for phe-
nylketonuria, the “neonatal screening” was the most frequent, there was a higher prevalence of prescription formula of amino acids
(70.9%), but only 16.1% followed this prescription. Conclusion – The majority of those responsible for phenylketonuria used the formula
with amino acids is unique, associated with breast milk or diet and exclusive breastfeeding was not prescribed and was not adopted as
a treatment, only when associated with amino acids.

Descriptors: Phenylketonurias; Phenylalanine hydroxylase; Neonatal screening; Diet therapy; Breast feeding; Nutritional therapy

Introdução
A Fenilcetonúria (PKU) é considerada como um de-

feito metabólico, hereditário e o mais frequente1, es-
tando presente em diversos grupos étnicos e com inci-
dência muito variada2. Schmidt e Lee3 estimaram na
cidade de São Paulo, 1:12.000 a 1:15.000 recém-nas-
cidos portadores de PKU. No Rio de Janeiro, dados le-
vantados em 1998 revelaram um total de 87.064 nas-
cidos vivos testados, apresentando quatro casos de PKU
clássica, ou seja, com uma prevalência de 1:21.7664 e
de 1/21.175 dos nascidos vivos no Estado de Minas
Gerais5.

Esta é uma doença genética de caráter autossômico
recessivo, resultante de mais de 490 mutações no gene
da PHA, é caracterizada por níveis sangüíneos do ami-
noácido (aa) fenilalanina (phe) persistentemente > 600
µmol/l (> 10 mg/dL), na presença de uma alimentação
normoprotéica6. Induz a deficiência hepática da feni-
lalanina-hidroxilase, ocasionando a reduzida conversão
de fenilalanina (FAL) em tirosina e seu consequente au-
mento no sangue7.

Níveis elevados de phe podem também inibir, por
competição, o transporte de outros aminoácidos, nota-
damente para o cérebro, especialmente a tirosina e o
triptofano, tanto por meio da barreira hematoencefálica,
quanto através da membrana citoplasmática neuronal,

resultando também, em menor síntese de proteína e de
neurotransmissores3.

Quando os níveis de phe no sangue estão elevados,
uma segunda via do metabolismo, fisiológica, mas
pouco eficiente, é acionada na tentativa de excretar a
phe excessiva. Neste caso, são produzidos os ácidos
fenilpirúvico, fenilacético e fenil-lático. As elevações
sanguíneas persistentes de phe e de seus metabólitos
ácidos ocasionam lesões neurológicas que se manifes-
tam clinicamente, e de forma mais grave, como retardo
mental irreversível3,6.

As manifestações clínicas da fenilcetonúria não estão
presentes ao nascimento, tornando-se evidentes entre
o terceiro e o sexto mês de vida. São manifestações
mais comuns: hiperatividade, hiperreflexia, convulsões,
desnutrição proteico-energética, atraso no desenvolvi-
mento neuropsicomotor e retardo mental de intensidade
variada, mas sempre irreversível6,8.

Desde a década de 60, a Organização Mundial da
Saúde (OMS) salienta a importância dos programas po-
pulacionais de Triagem Neonatal (TN), conhecida como
o “Teste do Pezinho” que foi incorporada ao Sistema
Único de Saúde – SUS, no ano de 1992 (Portaria
GM/MS n.º 22, de 15 de Janeiro de 1992) com uma le-
gislação que determinava a obrigatoriedade do teste
em todos os recém-nascidos vivos incluindo a avaliação
para Fenilcetonúria e Hipotireoidismo Congênito9.



O “teste do pezinho” deve ser realizado precoce-
mente, isto é, no quinto dia de vida. Esta idade é con-
siderada ideal, pois garante que a criança tenha rece-
bido quantidade adequada de proteína na alimentação
tendo condição essencial para se evitar casos falsos
negativos para fenilcetonúria, e permite, ainda, o início
do tratamento em tempo hábil, no máximo em torno
do vigésimo primeiro dia de vida10.

O tratamento da fenilcetonúria é feito mediante o
uso de uma dieta restrita em phe associada ao uso de
um substituto protéico (mistura de L–aminoácidos ou
hidrolisado protéico isentos ou com traços de phe),
que provém de 50 a 90% de equivalentes de proteína,
90 a 100% de vitaminas e elementos-traços e 50 a
70% de energia. Aproximadamente 75 a 95% das ne-
cessidades protéicas são cobertas por esses alimentos
medicinais. Alimentos com alta concentração protéica
como carne, leite e derivados, ovos, leguminosas, al-
guns cereais e todas as preparações ou alimentos que
os contêm, são proibidos na alimentação do paciente
que possui a PKU8,10-11.

A terapia dietética da PKU é complexa, de longa du-
ração e requer muitas mudanças nas ações por parte
do paciente e de sua família. O sucesso do tratamento
por longo tempo, como qualquer outra doença crônica,
depende exclusivamente da disponibilidade do paciente
e familiares em seguirem as recomendações médicas
prescritas e nutricionais11.

O tratamento dietoterápico deve ser levado para a
vida inteira, pois a interrupção da dieta está associada
à piora do Quociente Intelectual (QI)12. Existem também
alguns relatos onde ocorreram sequelas neurológicas e
problemas psiquiátricos8.

O objetivo deste estudo foi avaliar as práticas ali-
mentares nos primeiros seis meses de vida de crianças
com fenilcetonúria, desde o diagnóstico precoce ou
tardio até o tratamento prescrito e realizado.

Métodos
Foi realizado estudo transversal retrospectivo, com

os pais ou responsáveis dos portadores de PKU, fre-
quentadores da Associação de Pais e Alunos Excepcio-
nais (APAE), localizada no município de São Paulo.
Esta pesquisa foi aprovada pelo Comitê de Ética em
Pesquisa da Universidade Paulista de São Paulo, sob o
protocolo nº 641/09 (CAAE nº 4519.0.000.251-09),
cumprindo os requisitos da Resolução 196/96 – CNS,
do Ministério da Saúde.

A coleta dos dados foi realizada em setembro de
2009. A amostra foi composta por 31 responsáveis por
crianças portadoras de PKU, sendo 14 do gênero femi-
nino e 17 do gênero masculino. 

Os pais ou responsáveis responderam o questionário
(Quadro 1) adaptado de Karan14 com duração máxima
de vinte minutos, com perguntas objetivas sobre: idade,
forma de diagnóstico, tratamento dietoterápico prescrito
após o diagnóstico e o tratamento dietoterápico reali-
zado pelos portadores até os seis meses de vida. Todos
os indivíduos entrevistados para a pesquisa assinaram

um Termo de Consentimento Livre e Esclarecido auto-
rizando a participação dos dados no presente estudo. 

Para avaliação dos resultados foram realizados cál-
culos de porcentagem utilizando o programa Microsoft
Excel 2007.

Quadro 1. Questionário para pais ou responsáveis de crianças por-
tadoras de fenilcetonúria

Resultados
No presente estudo observa-se a prevalência de

87,1% (n=27) de diagnóstico precoce pelo “Teste do
Pezinho”, porém ainda constatou-se diagnósticos tar-
dios por sinais clínicos, 12,9% (n=4).

Os resultados da Figura 1 mostram que não há
prescrição do leite materno exclusivo entre os porta-
dores. Assim, observa-se elevada prevalência na in-
dicação da Fórmula de aminoácidos 70,9% (n=22).
Nota-se também a combinação da Fórmula de ami-
noácidos e o consumo de leite materno (LM) em
29,0% (n=9).

*aa = aminoácidos
**LM = leite materno

Figura 1. Frequência do tratamento prescrito após o diagnóstico da
PKU, segundo a prescrição de leite materno; leite materno
com aminoácidos e Fórmula com aminoácidos em São
Paulo, 2009

No que tange ao tratamento efetuado, observa-se que
na Figura 2 que nenhum dos portadores seguiram à
prescrição de LM exclusivo. Por outro lado, 58,1%
(n=18) dos fenilcetonúricos seguiram o tratamento que
associa a Fórmula com aminoácidos e dietas restritas
em phe.

• Sexo:      (   ) feminino           (   ) masculino

• Como foi diagnosticada a fenilcetonúria?
  (   ) Teste do pezinho     (   ) sinais clínicos       (   ) outros
Se outros especificar:_______________________________

• Qual tratamento foi indicado após o diagnóstico?
  (   ) Leite materno          (   ) Fórmula aminoácidos      

• Qual tratamento foi realizado?
  (   ) leite materno exclusivo: até o  _________ mês de vida.
  (   ) leite materno + fórmula aminoácidos
  (   ) leite materno + outros alimentos
  (   ) apenas fórmula aminoácidos
  (   ) dieta + fórmula aminoácidos
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*aa = aminoácidos
**LM = leite materno

Figura 2. Frequência do tratamento realizado após o diagnóstico de
PKU e a prescrição dietoterápica, segundo o uso de leite
materno exclusivo ou associado a fórmula de aminoácidos
ou a dieta; ou fórmula de aminoácido exclusiva ou asso-
ciada a dieta ou a fórmula láctea em São Paulo, 2009

Discussão
O presente estudo apresenta maior prevalência de

diagnóstico precoce, obrigatório por lei em todas as
maternidades do país e oferecido pelo Sistema Único
de Saúde (SUS)15, este dado corrobora com Amorim et
al.16, onde afirmam que a prevalência do diagnóstico
precoce da doença tem ocorrido devido ao grande tra-
balho da APAE, porém ainda ocorrem diagnósticos tar-
dios por carência de profissionais capacitados e serviços
de saúde específicos. Deste modo, são descobertos
cada vez mais casos, obtendo êxito no controle e no
tratamento da doença junto às famílias dos portadores,
garantindo assim, uma melhoria importante no âmbito
da saúde pública.

No que se refere à triagem neonatal, Santos et al.17

ressaltam a importância sobre o rastreamento neonatal
e que sua abrangência deve ser algo levado em consi-
deração para que se possa obter os resultados e a co-
bertura esperada, ou seja, que 100% ou grande por-
centagem de crianças tenham acesso aos testes e que,
caso seja comprovado o quadro patológico, o trata-
mento precoce é a melhor forma de prevenir sequelas.

Os dados do presente estudo apontam a elevada pre-
valência de prescrição de fórmulas com aminoácidos,
seguida da associação entre fórmulas com aminoácidos
e aleitamento materno, no entanto, segundo Rijn et
al.8, a eficácia da utilização do leite materno em re-
cém-nascidos e lactentes com PKU tem sido compro-
vada e ressalta-se que a utilização do LM como fonte
de phe para os recém nascidos e lactentes com PKU
possibilita o acesso aos benefícios nutricionais e imu-
nológicos deste alimento.

Kanufre10 afirma que o aporte adequado de calorias
e nutrientes não deve ser apenas associados ao cresci-
mento da criança, mas também ao seu desenvolvimento
mental, sendo assim, o LM que traz em sua composição
grande poder de nutrir a criança sem mais qualquer
outro tipo de alimento, deve sim ser incentivado no
tratamento da PKU, como suplemento após a criança
receber a formula de aminoácidos.

Kanufre, Starling, Leão, et al.19, afirmam que estudos
mais recentes demonstram a possibilidade de controlar
os níveis de phe no sangue utilizando o LM como fonte
mínima de phe. Isto também foi observado em estudo
mais recente realizado por Lamônica et al.20 onde 80%
dos lactentes conseguiram manter limites seguros da
phe e, também a manutenção do desenvolvimento ade-
quado. Ainda afirmam que o aleitamento materno em
crianças com PKU é viável desde que os níveis de phe
sejam rigorosamente controlados.

Contudo, tradicionalmente ao se iniciar o tratamento
para PKU, o LM é suspenso, sendo então, introduzida
a mistura de aminoácidos sintéticos como fonte de phe.
Esta mistura é oferecida como um substituto protéico,
em mamadeira, à qual são adicionados carboidratos e
lipídios, os quais fornecem as calorias necessárias para
o desenvolvimento infantil. A quantidade de misturas
de aminoácidos sintéticos que deve ser fornecida pela
dieta é determinada pelos níveis sanguíneos de phe:
níveis maiores que os desejáveis determinam menor
quantidade e vice e versa10.

Sendo assim, ressalta-se que em 2010 a Agência Na-
cional de Vigilância Sanitária (ANVISA) publica uma
resolução (RDC 19/2010) que exige a análise e comu-
nicação por meio do rótulo de produtos proteicos, do
teor de phe21, a partir disto, tornou-se possível a quan-
tificação deste nutriente a partir da Tabela de Compo-
sição de Alimentos para Fenilcetonúricos22. Destaca-se
apenas que, na ocasião desta pesquisa, os participantes
ainda não tinham acesso a Tabela de Composição dos
Alimentos e dependiam ainda de tabelas estrangeiras o
que dificultava a determinação de phe da dieta23.

O fornecimento de phe mais indicado pelos espe-
cialistas são as misturas de aminoácidos sintéticos. Estas
fórmulas encontradas disponíveis no mercado para tra-
tamento da PKU são isentas de phe, podendo ser acres-
cidas de carboidratos, gorduras, minerais, vitaminas e
elementos-traço para suprir as necessidades nutricionais
de diversas faixas etárias. Essas misturas comerciais,
apesar de serem equilibradas em termos de carboidra-
tos, lipídeos e energia, são isentas de proteínas, tendo
como fonte de nitrogênio exclusivamente os aminoáci-
dos livres12.

Do ponto de vista sensorial, essas misturas possuem
odor e paladar desagradável e a sua ingestão, que de-
veria ocorrer em pequenas porções durante o decorrer
do dia, frequentemente é feita de uma só vez, com pre-
juízo na utilização biológica e com aumento da meta-
bolização dos aminoácidos por via oxidativa. Este con-
sumo em dose única pode resultar em náuseas, vômitos,
tonturas e diarréia, mudanças na excreção de nitrogênio
e metabolismo catabólico, diminuindo as taxas de gli-
cose e lactato e aumentando os níveis de insulina no
sangue. As misturas também são indesejáveis do ponto
de vista do equilíbrio osmótico, pois causam hiperos-
molaridade no trato gastrointestinal, resultando em ab-
sorção ineficiente pelo organismo12.

Compreende-se então, que o princípio geral do tra-
tamento de PKU consiste no controle rigoroso do aporte
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de phe, instituindo-se para tal, uma dieta hipoproteica
e pobre no referido aminoácido3, contudo, são poucos
os relatos referente ao tratamento dietético prescrito e
waderido para a doença, principalmente em associa-
ções específicas para esta finalidade.

Conclusão
O diagnóstico precoce foi realizado em sua maioria

pelo “Teste do Pezinho”. A maior frequência de trata-
mento prescrito para a PKU foi a fórmula com ami-
noácidos. 

A maioria dos pais ou responsáveis pelos fenilceto-
núricos, adotaram como prática alimentar para o trata-
mento da PKU, a fórmula com aminoácidos associada
a dieta restrita e phe.

O leite materno exclusivo não foi prescrito e também
não foi adotado como tratamento, apenas quando as-
sociado aos aminoácidos.
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