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Resumo

Objetivo —Avaliar as praticas alimentares nos primeiros seis meses de vida de criancas com fenilcetoniria. Métodos —Foram entrevistados
31 pais ou responsaveis por portadores de fenilcetondria por meio de um questiondrio sobre praticas alimentares, aplicado na APAE de
Sao Paulo, em setembro de 2009. Resultados — Das 31 criangas investigadas portadoras de fenilcetondria, 17 eram do género masculino.
Com relagdo a forma de diagnéstico de fenilcetondria, o “Teste do Pezinho” foi o mais frequente; houve maior prevaléncia de prescrigao
de férmula de aminoacidos (70,9%), porém somente 16,1% seguiram esta prescri¢cao. Conclusao — A maioria dos responsaveis pelos fe-
nilcetondricos utilizaram a férmula com aminoacidos, seja exclusiva, associada ao leite materno ou a dieta e o leite materno exclusivo
ndo foi prescrito e também nao foi adotado como tratamento, apenas quando associado aos aminoacidos.

Descritores: Fenilcetondrias; 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 Sdo 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

Introducao

A Fenilcetondria (PKU) é considerada como um de-
feito metabdlico, hereditario e o mais frequente’, es-
tando presente em diversos grupos étnicos e com inci-
déncia muito variada®. Schmidt e Lee* estimaram na
cidade de S3o 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
classica, ou seja, com uma prevaléncia de 1:21.7664 e
de 1/21.175 dos nascidos vivos no Estado de Minas
Gerais®.

Esta é uma doencga genética de cardter autossomico
recessivo, resultante de mais de 490 mutagdes no gene
da PHA, é caracterizada por niveis sangiiineos do ami-
noacido (aa) fenilalanina (phe) persistentemente > 600
pMmol/l (> 10 mg/dL), na presenga de uma alimentagao
normoprotéica®. Induz a deficiéncia hepdtica da feni-
lalanina-hidroxilase, ocasionando a reduzida conversao
de fenilalanina (FAL) em tirosina e seu consequente au-
mento no sangue’.

resultando também, em menor sintese de proteina e de
neurotransmissores?.

Quando os niveis de phe no sangue estao elevados,
uma segunda via do metabolismo, fisiolégica, mas
pouco eficiente, é acionada na tentativa de excretar a
phe excessiva. Neste caso, sdo produzidos os acidos
fenilpirdvico, fenilacético e fenil-latico. As elevagdes
sanguineas persistentes de phe e de seus metabdlitos
acidos ocasionam lesdes neurolégicas que se manifes-
tam clinicamente, e de forma mais grave, como retardo
mental irreversivel*°.

As manifestagoes clinicas da fenilcetoniria nao estao
presentes ao nascimento, tornando-se evidentes entre
o terceiro e o sexto més de vida. Sio manifestacdes
mais comuns: hiperatividade, hiperreflexia, convulsdes,
desnutricdo proteico-energética, atraso no desenvolvi-
mento neuropsicomotor e retardo mental de intensidade
variada, mas sempre irreversivel®s.

Desde a década de 60, a Organizagdo Mundial da
Sadde (OMS) salienta a importancia dos programas po-
pulacionais de Triagem Neonatal (TN), conhecida como
o “Teste do Pezinho” que foi incorporada ao Sistema

Niveis elevados de phe podem também inibir, por
competigao, o transporte de outros aminoacidos, nota-
damente para o cérebro, especialmente a tirosina e o
triptofano, tanto por meio da barreira hematoencefalica,
quanto através da membrana citoplasmatica neuronal,
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Unico de Sadde — SUS, no ano de 1992 (Portaria
GM/MS n.° 22, de 15 de Janeiro de 1992) com uma le-
gislacdo que determinava a obrigatoriedade do teste
em todos os recém-nascidos vivos incluindo a avaliacao
para Fenilcetondria e Hipotireoidismo Congénito®.



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 crianca tenha rece-
bido quantidade adequada de proteina na alimentagao
tendo condigdo essencial para se evitar casos falsos
negativos para fenilcetondria, e permite, ainda, o inicio
do tratamento em tempo habil, no maximo em torno
do vigésimo primeiro dia de vida™.

O tratamento da fenilcetonuria é feito mediante o
uso de uma dieta restrita em phe associada ao uso de
um substituto protéico (mistura de L-aminoacidos ou
hidrolisado protéico isentos ou com tracos de phe),
que provém de 50 a 90% de equivalentes de proteina,
90 a 100% de vitaminas e elementos-tracos e 50 a
70% de energia. Aproximadamente 75 a 95% das ne-
cessidades protéicas sdo cobertas por esses alimentos
medicinais. Alimentos com alta concentragdo protéica
como carne, leite e derivados, ovos, leguminosas, al-
guns cereais e todas as preparagdes ou alimentos que
os contém, sdo proibidos na alimentagdo do paciente
que possui a PKU#-11,

A terapia dietética da PKU é complexa, de longa du-
ragdo e requer muitas mudancgas nas agdes por parte
do paciente e de sua familia. O sucesso do tratamento
por longo tempo, como qualquer outra doenga cronica,
depende exclusivamente da disponibilidade do paciente
e familiares em seguirem as recomendacdes médicas
prescritas e nutricionais™.

O tratamento dietoterdpico deve ser levado para a
vida inteira, pois a interrupcao da dieta estd associada
a piora do Quociente Intelectual (QI)*. Existem também
alguns relatos onde ocorreram sequelas neuroldgicas e
problemas psiquiatricos®.

O objetivo deste estudo foi avaliar as praticas ali-
mentares nos primeiros seis meses de vida de criangas
com fenilcetontria, desde o diagndstico precoce ou
tardio até o tratamento prescrito e realizado.

Métodos

Foi realizado estudo transversal retrospectivo, com
0s pais ou responsaveis dos portadores de PKU, fre-
quentadores da Associagao de Pais e Alunos Excepcio-
nais (APAE), localizada no municipio de Sao Paulo.
Esta pesquisa foi aprovada pelo Comité de Ftica em
Pesquisa da Universidade Paulista de Sdo Paulo, sob o
protocolo n° 641/09 (CAAE n° 4519.0.000.251-09),
cumprindo os requisitos da Resolugao 196/96 — CNS,
do Ministério da Sadde.

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

Os pais ou responsaveis responderam o questionario
(Quadro 1) adaptado de Karan™ com duragdo maxima
de vinte minutos, com perguntas objetivas sobre: idade,
forma de diagnéstico, tratamento dietoterapico prescrito
apods o diagnostico e o tratamento dietoterapico reali-
zado pelos portadores até os seis meses de vida. Todos
os individuos entrevistados para a pesquisa assinaram
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um Termo de Consentimento Livre e Esclarecido auto-
rizando a participagdo dos dados no presente estudo.

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

e Sexo: () feminino () masculino

e Como foi diagnosticada a fenilcetonuria?

() Teste do pezinho () sinais clinicos  (
Se outros especificar:

) outros

* Qual tratamento foi indicado ap6s o diagnéstico?
() Leite materno () Férmula aminodcidos

¢ Qual tratamento foi realizado?

() leite materno exclusivo: até o
leite materno + férmula aminoacidos
leite materno + outros alimentos
apenas formula aminoacidos
dieta + férmula aminoacidos

més de vida.

()
()
()
()

Quadro 1. Questiondrio para pais ou responsaveis de criancas por-
tadoras de fenilcetoniria

Resultados

No presente estudo observa-se a prevaléncia de
87,1% (n=27) de diagndstico precoce pelo “Teste do
Pezinho”, porém ainda constatou-se diagnésticos tar-
dios por sinais clinicos, 12,9% (n=4).

Os resultados da Figura 1 mostram que ndo ha
prescricao do leite materno exclusivo entre os porta-
dores. Assim, observa-se elevada prevaléncia na in-
dicagdo da Formula de aminoacidos 70,9% (n=22).
Nota-se também a combinacdo da Formula de ami-
noacidos e o consumo de leite materno (LM) em
29,0% (n=9).

Férmula com aa*
LM** com aa

LM

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80%

*aa = aminoacidos
**LM = leite materno

Figura 1. Frequéncia do tratamento prescrito apés o diagnédstico da
PKU, segundo a prescricao de leite materno; leite materno
com aminoacidos e Formula com aminodacidos em Sao
Paulo, 2009

No que tange ao tratamento efetuado, observa-se que
na Figura 2 que nenhum dos portadores seguiram a
prescricdo de LM exclusivo. Por outro lado, 58,1%
(n=18) dos fenilcetonuricos seguiram o tratamento que
associa a Férmula com aminodacidos e dietas restritas
em phe.
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Férmula de aa*, com -
dieta e férmula lictea

Férmula de aa com dieta

Férmula de aa -

LM** com outros alimentos

LM com férmula de aa -

LM exclusivo

0% 109% 200 30% 40% 50% 60% 70%

*aa = aminodcidos
**LM = leite materno

Figura 2. Frequéncia do tratamento realizado ap6s o diagnéstico de
PKU e a prescricao dietoterapica, segundo o uso de leite
materno exclusivo ou associado a formula de aminoacidos
ou a dieta; ou formula de aminoacido exclusiva ou asso-
ciada a dieta ou a formula lactea em Sao Paulo, 2009

Discussao

O presente estudo apresenta maior prevaléncia de
diagndstico precoce, obrigatério por lei em todas as
maternidades do pafs e oferecido pelo Sistema Unico
de Sadde (SUS)'", este dado corrobora com Amorim et
al.'®, onde afirmam que a prevaléncia do diagnéstico
precoce da doenca tem ocorrido devido ao grande tra-
balho da APAE, porém ainda ocorrem diagnésticos tar-
dios por caréncia de profissionais capacitados e servi¢os
de sadde especificos. Deste modo, sdo descobertos
cada vez mais casos, obtendo éxito no controle e no
tratamento da doenca junto as familias dos portadores,
garantindo assim, uma melhoria importante no ambito
da satde publica.

No que se refere a triagem neonatal, Santos et al."”
ressaltam a importancia sobre o rastreamento neonatal
e que sua abrangéncia deve ser algo levado em consi-
deracdo para que se possa obter os resultados e a co-
bertura esperada, ou seja, que 100% ou grande por-
centagem de criangas tenham acesso aos testes e que,
caso seja comprovado o quadro patolégico, o trata-
mento precoce é a melhor forma de prevenir sequelas.

Os dados do presente estudo apontam a elevada pre-
valéncia de prescricao de férmulas com aminodcidos,
seguida da associacao entre férmulas com aminoacidos
e aleitamento materno, no entanto, segundo Rijn et
al®, a eficacia da utilizacdo do leite materno em re-
cém-nascidos e lactentes com PKU tem sido compro-
vada e ressalta-se que a utilizacao do LM como fonte
de phe para os recém nascidos e lactentes com PKU
possibilita o acesso aos beneficios nutricionais e imu-
nolégicos deste alimento.

Kanufre' afirma que o aporte adequado de calorias
e nutrientes ndo deve ser apenas associados ao cresci-
mento da crianga, mas também ao seu desenvolvimento
mental, sendo assim, o LM que traz em sua composigao
grande poder de nutrir a crianga sem mais qualquer
outro tipo de alimento, deve sim ser incentivado no
tratamento da PKU, como suplemento apds a crianga
receber a formula de aminoacidos.
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Kanufre, Starling, Ledo, et al.’®, afirmam que estudos
mais recentes demonstram a possibilidade de controlar
os niveis de phe no sangue utilizando o LM como fonte
minima de phe. Isto também foi observado em estudo
mais recente realizado por Lamoénica et al.*® onde 80%
dos lactentes conseguiram manter limites seguros da
phe e, também a manutencao do desenvolvimento ade-
quado. Ainda afirmam que o aleitamento materno em
criangas com PKU é viavel desde que os niveis de phe
sejam rigorosamente controlados.

Contudo, tradicionalmente ao se iniciar o tratamento
para PKU, o LM é suspenso, sendo entdo, introduzida
a mistura de aminodacidos sintéticos como fonte de phe.
Esta mistura € oferecida como um substituto protéico,
em mamadeira, a qual sdo adicionados carboidratos e
lipidios, os quais fornecem as calorias necessdrias para
o desenvolvimento infantil. A quantidade de misturas
de aminoacidos sintéticos que deve ser fornecida pela
dieta é determinada pelos niveis sanguineos de phe:
niveis maiores que os desejaveis determinam menor
quantidade e vice e versa™.

Sendo assim, ressalta-se que em 2010 a Agéncia Na-
cional de Vigilancia Sanitaria (ANVISA) publica uma
resolucdo (RDC 19/2010) que exige a analise e comu-
nicagdo por meio do rétulo de produtos proteicos, do
teor de phe*', a partir disto, tornou-se possivel a quan-
tificacdo deste nutriente a partir da Tabela de Compo-
sicao de Alimentos para Fenilcetoniricos??. Destaca-se
apenas que, na ocasiao desta pesquisa, os participantes
ainda nao tinham acesso a Tabela de Composicao dos
Alimentos e dependiam ainda de tabelas estrangeiras o
que dificultava a determinagdo de phe da dieta®.

O fornecimento de phe mais indicado pelos espe-
cialistas sdo as misturas de aminoacidos sintéticos. Estas
féormulas encontradas disponiveis no mercado para tra-
tamento da PKU sdo isentas de phe, podendo ser acres-
cidas de carboidratos, gorduras, minerais, vitaminas e
elementos-trago para suprir as necessidades nutricionais
de diversas faixas etarias. Essas misturas comerciais,
apesar de serem equilibradas em termos de carboidra-
tos, lipideos e energia, sdo isentas de proteinas, tendo
como fonte de nitrogénio exclusivamente os aminodci-
dos livres™.

Do ponto de vista sensorial, essas misturas possuem
odor e paladar desagradavel e a sua ingestdo, que de-
veria ocorrer em pequenas porcoes durante o decorrer
do dia, frequentemente € feita de uma sé vez, com pre-
juizo na utilizacao biol6gica e com aumento da meta-
bolizacao dos aminoéacidos por via oxidativa. Este con-
sumo em dose Unica pode resultar em nduseas, vomitos,
tonturas e diarréia, mudancas na excrecao de nitrogénio
e metabolismo catabdlico, diminuindo as taxas de gli-
cose e lactato e aumentando os niveis de insulina no
sangue. As misturas também sdo indesejaveis do ponto
de vista do equilibrio osmético, pois causam hiperos-
molaridade no trato gastrointestinal, resultando em ab-
sorcao ineficiente pelo organismo™.

Compreende-se entao, que o principio 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 aminodcido?, contudo, sdo poucos
os relatos referente ao tratamento dietético prescrito e
waderido para a doenga, principalmente em associa-
¢Oes especificas para esta finalidade.

Conclusao

O diagnostico precoce foi realizado em sua maioria
pelo “Teste do Pezinho”. A maior frequéncia de trata-
mento prescrito para a PKU foi a férmula com ami-
noacidos.

A maioria dos pais ou responsaveis pelos fenilceto-
nuricos, adotaram como pratica alimentar para o trata-
mento da PKU, a férmula com aminoacidos associada
a dieta restrita e phe.

O leite materno exclusivo nao foi prescrito e também
ndo foi adotado como tratamento, apenas quando as-
sociado aos aminodacidos.
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