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Treatment of child with phenylketonuria: a literature review
Triagem neonatal e tratamento de crianca com fenilcetonlria: uma revisao integrativa da literatura
Tratamiento del nifo con fenilcetonuria: una revision de la literatura
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ABSTRACT

Objective: To analyze the importance of Neonatal Screening for the treatment of children with phenylketonuria.
Method: This is an integrative review. To select the studies we looked at the electronic databases Scientific Electronic
Library Online - SciELO journal portal and CAPES in September 2013, using the keywords: Phenylketonuria, Triage,
Child health. Results: The analysis of the articles indicated that in the period 2008-2013, the year 2010 had the highest
number of publications. Most studies paused to examine the importance of neonatal screening program to evaluate the
tracking phenylketonuria, as well as to characterize the performance of children diagnosed and treated early with
phenylketonuria. Conclusion: Studies have shown that treatment is significantly more effective when deployed in pre -
clinical stage of the disease and there is a screening test, the screening test, which is simple, efficient , applicable on
a large scale and low cost. Descriptors: Phenylketonuria, Triage, Child health.

RESUMO

Objetivo: Analisar a importancia da Triagem Neonatal para o tratamento de criancas com fenilcetonlria. Método:
Trata-se de uma revisdo integrativa. Para selecionar os estudos, pesquisou-se nas bases de dados eletronicas Scientific
Eletronic Library Online - SCIELO e Portal de Periddicos da CAPES em setembro de 2013, utilizando os descritores:
fenilcetondria, triagem e salde da crianca. Resultados: A analise dos artigos indicou que no periodo de 2008 a 2013, o
ano de 2010 teve o maior nimero de publicacbes. A maioria dos estudos deteve-se em analisar a importancia da
triagem neonatal, avaliar o programa para rastreamento de fenilcetonlria, assim como caracterizar o desempenho de
criancas com fenilcetonlria diagnosticadas e tratadas precocemente. Conclusdo: Os estudos mostraram que o
tratamento € significativamente mais eficaz quando implantado na fase pré-clinica da doenca e existe um teste de
triagem, o teste do pezinho, que é simples, eficiente, aplicavel em larga escala e de baixo custo. Descritores:
Fenilcetondria, Triagem e Saude da crianca.

RESUMEN

Objetivo: Analizar la importancia de Tamizaje Neonatal para el tratamiento de los nifios con fenilcetonuria. Método:
Se trata de una revision integradora. Para seleccionar los estudios que analizamos las bases de datos electrénicas
Scientific Electronic Library Online - Portal de la revista SciELO y CAPES en septiembre de 2013, utilizando las palabras
clave: Fenilcetonuria, Triaje, Salud del Nifo. Resultados: El analisis de los articulos se indica que en el periodo 2008-
2013, el afo 2010 tuvo el mayor nimero de publicaciones. La mayoria de los estudios se detuvieron para examinar la
importancia del programa de cribado neonatal para evaluar los fenilcetonuria seguimiento, asi como para caracterizar
el rendimiento de los nifios son diagnosticados a tiempo con fenilcetonuria. Conclusién: Los estudios han demostrado
que el tratamiento es significativamente mas eficaz cuando se despliega en la etapa de pre - clinica de la enfermedad
y hay una prueba de deteccion, la prueba de deteccién, que es simple, eficaz, aplicable a gran escala y bajo costo .
Descriptores: Fenilcetonuria, Triaje, Salud del nifio.
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[ INTRODUCAO ]

A fenilcetondria (PKU) é o mais comum dos
erros congénitos do metabolismo de aminoacidos.
Resulta da deficiéncia da fenilalanina hidroxilase,
enzima que catalisa a conversao de fenilalanina em
tirosina. A introducao de uma dieta com baixo teor
de fenilalanina deve ter inicio nos primeiros meses
de vida, de preferéncia no primeiro més, para
evitar o retardo mental e manifestacao clinica mais
severa da doenca.’

A hiperfenilalaninemia  (HPA), nome
genérico dado a elevados niveis de fenilalanina
(Phe) no sangue, constitui uma desordem primaria
do sistema de hidroxilacao da Phe, podendo ser
causada pela deficiéncia da enzima hepatica
fenilalanina hidroxilase (PAH) ou das enzimas que
sintetizam ou reduzem a coenzima
tetrahidrobiopterina.?

A fenilalanina € um aminoacido aromatico
essencial, metabolizado principalmente no figado.
A fenilalanina que nao é necessaria para o
anabolismo protéico,é hidroxilada a tirosina,pela
fenilalanina hidroxilase. Esta tem sua estrutura
quaternaria,possuindo quatro cadeias
polipeptidicas,cada uma ligada a um atomo de
ferro,que liga oxigénio,de modo a formar a
tirosina.’

Podem ser encontrados diferentes tipos de
hiperfenilalaninemias, de acordo com o erro
metabdlico envolvido, formando um grupo
heterogéneo de doencas, incluindo a fenilcetondria
(PKU) classica e variacoes de hiperfenilalaninemias
(HPAs), como a HPA persistente, a HPA branda e a
PKU atipica.*

Atualmente no cenario de salude a
fenilcetondria vem sendo diagnosticada por meio

dos exames de triagem neonatal, popularmente
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conhecido como Teste do Pezinho, que ¢é
obrigatério em todo o pais, desde a década de 80,
ap6s a implantacao do Programa Nacional de
Triagem Neonatal (PNTN). Deste modo, todos os
recém-nascidos devem ser submetidos a este teste
para o rastreamento de algumas anormalidades
metabolicas, inclusive a fenilcetonuria, visando o
inicio imediato do tratamento.>®

Os fenilcetonuricos apresentam-se
clinicamente normais a nascenca ,comecando a
manifestar atrasos no desenvolvimento por volta de
6 meses de idade,juntamente com espasmos,
hipotonia e erupcées da pele. Apresentam

diminuicdo na pigmentacdao, microcefalia e
epilepsia. A excrecao de fenilcetonas fornece a
urina o odor caracteristicos.’

No entanto, sabe-se que o Brasil é
etnicamente, socialmente e economicamente
marcado por inUmeras desigualdades, dificultando
o estabelecimento e andamentos de programas de
saude, como exemplo da Triagem Neonatal para o
tratamento da fenilcetonlUria. Deste modo, o
sucesso e efetividade de programas de triagem
neonatal dependem principalmente do
envolvimento de autoridades sanitarias, campanhas
educativas incluindo profissionais de salude e
populacao e investimentos financeiros.

Diante dessa problematica o estudo tem
como objetivo analisar a importancia da Triagem
Neonatal para o tratamento de criancas com

fenilcetonuria.

[ METODOLOGIA ]

Este estudo trata-se de uma revisao
integrativa. Para sua elaboracao foram percorridas
as seguintes etapas: estabelecimento da hipotese e
objetivos da revisao integrativa; estabelecimento
de critérios de inclusao e exclusao de artigos

(selecao da amostra); definicao das informacodes a
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serem extraidas dos artigos selecionados; analise
dos resultados; discussao e apresentacao dos
resultados e a ultima etapa foi constituida pela
apresentacao da revisao.?

A pergunta norteadora para a construcao
desta revisao integrativa foi "Qual a importancia da
Triagem Neonatal para o tratamento da
fenilcetonuria?”. Para selecionar as referéncias,
pesquisou-se nas bases de dados eletronicas
Scientific Eletronic Library Online - SCIELO e portal
de periodicos da CAPES em setembro de 2013.

Na busca dos artigos foram utilizados os
descritores padronizados pelo Descritores em
(DeCS), quais

neonatal. Apds a

Ciéncias da Saude sejam:

fenilcetondria; crianca e
aplicacao dos descritores foram encontrados os
seguintes resultados: no base de dados SCIELO
vinte e seis (26) artigos e no Portal da CAPES
centro e oitenta (180) artigos. Os artigos foram
submetidos a recortes, podendo ser vizualizados

abaixo na figura 1.

Artigos SCIELO
analisados

Artigos

encontrados encontrados

Artigos apds
critérios de
inclusdo

Artigos apds
critérios de
inclusdo

Figura 1: Estratégia da busca nos bancos de dados SCIELO e
Portal da CAPES. Teresina, 2013

Seguindo a busca eletronica, com a
finalidade de se identificar artigos considerados
como relevantes e excluir aqueles que nao
atenderam aos critérios de inclusao, foram
selecionadas as pesquisa com relacao a pergunta
norteadora, texto na integra, com seres humanos

(criancas), com referéncia ao tratamento da
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crianca com fenilcetondria e publicados a partir do
ano de 2008.

Apos identificacao do material relacionado
ao estudo foi realizada a triagem dos artigos, por
meio da leitura dos titulos e resumos. Sendo
excluidos trabalhos como: os editoriais, teses,
dissertacoes, entrevistas e resenhas de livro. Apds
esta etapa permaneceu para a amostra final desta
revisao 14 artigos. Os estudos que preenchiam os
critérios de inclusao foram obtidos integralmente.

Para a analise final dos estudos foi
elaborado um instrumento que contempla os
seguintes itens: identificacao do artigo original;
caracteristicas metodoldgicas do estudo; avaliacao
do rigor metodologico, das intervencoes
mensuradas e dos resultados encontrados. Na
etapa seguinte, os dados foram submetidos a
analise critica e posterior discussdao e descriticao

dos resultados.

[ RESULTADOS E DISCUSSAO ]

O quadro 1 apresenta dados sobre os artigos
analisados quanto ao ano, banco de dados, titulo e
revistas da publicacdao. Os resultados indicaram
que foram publicados 14 artigos no periodo de 2008
a 2013, tendo o ano de 2010 um maior numero de
publicacdes com quatro, seguido dos anos de 2009
e 2012 com trés e dois respectivamente. Ja 2011 e
2013 obtiveram duas publicacées cada ano. Em
referéncia a tematica abordada 2008 mostrou-se
com menor publicacdo, destacando apenas um
artigo.

Com relacao a indexacao das publicacoes
relacionadas a tematica destacou-se o banco de
dados SCIELO com nove artigos publicados, seguido
do Portal da CAPES com cinco. O periodico mais
relacionado as divulgacdes das pesquisas foi o

Arquivo Brasileiro de Endocrinologia Metabdlica
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com trés artigos e os demais foram distribuidos em

diferentes  periodicos que sao

sinopticamente no quadro abaixo.

destacados

Quadro 1 - Detalhamento dos artigos
analisados de acordo com o banco de dado, ano de
publicacdo, titulo do artigo e revistas da publicacao.

Teresina (Pl), 2013.

Urdem | Banco Ano

CAPES Hospital das Clinicas da Faculdade de
Medicina  de  Ribeirdo  Preto,
Universidade de 5ao Paulo, Brasil

dos | de dado de TITULO DO PERIODICO REVISTA DA
Artigos publicagdo PUBLICACAD
A P 2008 [riagem neonatal o que o5 pediafras | Jornal de Fediatria
CAPES deveriam saber
¥ P L Programa de Triagem Neonafal do | Cadernos de Saude

Publica

[X] SUTELD L Mefabalizmo do calcio na fenilcetonuria

Revista de Mutricao

A SR {09 | Avafiaao do dervico de Referéncia em
Triagem Neonatal para hipotireoidismo
congénito e fenilcetoniria no Estado de

Mzto Grosso, Brasil.

Arquives  Erasileiros
de Endocrinologia &
Metabologia

[] SCTELD IMU ] Achados audiologicos em criangas com

Revista da Sociedade

fonoaudioldgica.

fenilcetondria. Brasileira de
Fonoaudiologia
1] SUTELD 200 Desenvolvimenta infanfl na | Revista CEFAC
fenilcetondria: atuagdo

AT SCTELD IMU [ Desempenho  de  criangas  com

Pro-Fono Revista de

Janeiro, Brasil, de 2005 agvgg\z

fenilcetondria no Teste de Screening de | Atualizaio
Desenvolvimento Denver - I, (ientifica
X P 200 [riagem neonatal - o desafio de uma [Ciencia &  Saude
CAPES cobertura universal e efetiva Coletiva
X P m Bnafise de desempenho doPrograma de | Cadernos de Sande
CAPES Triagem Neonatal do Estado do Rio de | Publica

AT0 SUTELD m Bspectos clinicos e demograficos da

fenilcetondria no Estado da Bahia

Revista Paulista de
Pediatria

AT P Hiip Fenilcefondria, hipofirecidismo
CAPES congénite e hemoglobinopatias:
gquestdes de salde publica para um
programa de triagem neonatal brasileiro

(adernos de Sande
Publica

ATI SUTELD Hiip Estado nutricional e ingestao de selenio
em criangas com fenilcetondria em

Minas Gerais, Brasil

Jornal de Pediatria

AT3 SUTELD T3 Prevalencia de patologias detectadas
pela triagem neonatal em Santa

(atarina

Arquivos  Erasleiros
de Endocrinologia &
Metabologia

AT§ SUTELD T3 Evolugao do programa de fragem

neonatal no estado do Tocantins

Arquivos  Erasleiros
de Endocrinologia &
Metabologia

Fonte: Pesquiza Direta, 2013, Legenda: A-Artigo, P-Portal.

No quadro 2 é vislumbrado que os estudos

detiveram-se a verificar a importancia da triagem
da crianca diagnosticada com fenilcetonuria, os
principais aspectos clinicos e epidemioldgicos,
tratamento, causas, caracterizacao demografica e
principais alteracoes clinicas. Deste modo, os
principais objetivos estiveram relacionados a:
verificar a importancia da triagem neonatal de
metabodlicos;  avaliar  as

disturbios acoes
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preventivas e de promocao a saude de criancas
fenilcetonuricas; analisar as causas, sintomas e
tratamento dietético de criancas fenilcetonuricas;
avaliar a prevaléncia nacional e internacional da
fenilcetonuria; caracterizar o desempenho,
caracteristicas clinicas e demograficas de criancas
com fenilcetonuria.

Quadro 2 - Detalhamento dos artigos
analisados de acordo com objetivos dos estudos.
Teresina (Pl), 2013.

Ordem dos Artigos OBJETIVOS DO ESTUDO
A Rvaliar a situagdo da triazem neonatal no mundo e no Brasil, Definir o papel do
pediatra nos programas de triagem neonatal.
Y Avaliar o Programa de Triagem Neonatal do Hospital das Clinicas da Faculdade

de Medicina de Ribeirdo Preto no periodo de 1994 & 2005, principalments
quanto  abrangéncia da cobertura, aos tempos decorrides entre o nascimento &
a coleta do exame, chegada do exame ao laboratdrio e beragho dos resultados,
bem como & idade das criangas no mamento do inicio do tratamento.

[N Compreander a necessidade da suplemantagdo de calda para criangas com
fenilcetondria, a fim de promover a mineralizagio dssea adequada,

A Bvaliar o Servico de Referéncia em Triagem Neonatal para Mipotireoidismo
congénito e fenilcetondria no Estado de Mato Grosso.

[ Investigar a existéncia de alteracdes na audicao de criangas com femlcetonunia

diagnosticadas e tratadas precocemente e comparar o5 resultados com os
encontrados nas avafiagdes auditivas de crianges normais de mesma idade,

Ab Apresentar as alteragogs no desenvolvimento vermcadas em estudos aentincos
com individuos portadores de fenilcetonuria e refletir sobre as habilidades
relacionadas a0 desenvalvimento da linguagem.

[y Laracterizar o desempenho de criangas com fenflcefonunia diagnosticadas &
tratadas precocemente por meio do Teste de Screening de Desenvolvimento
Denver Il & dos nives de fenilalznina sanguineas.

A Fazer uma busca mais abrangente passivel sobre a situagao da cobertura dos
PTH em diversas regides no mundo, assim coma questdes relativas ao momento
da coleta, buscando tragar um paralelo entre a situagdo do programa brasileira
& seus equivalentes em outros pates.

X BEnalisar o desempenho no alcance dos objefivos comuns, como coberfura e
efetividade das etapas da coleta & confirmagdo diagndstica, contrastando
estratégies utilizadas em cada etapa por cada modelo,

ALl Uescrever a5 caracteriscas clinicas e demogrdficas dos pacientes com
diagndstico de hiperfenilalaninemia acompanhados no Servico de Referéncia em
Triaeem Neonatal da Bahia.

All Analisar a frequencia de detecgao do Nipotireaidisma congenito, femicetonuna
& hemoglobinopatias no Programa de Triagem Neonatal do Estado do Rio de
Jangiro, Brasil, entre 2005 & 2007,

[AH Avaliar a ingestao aimentar e o estado nufricional em selenio em pacientes com
fenilcetonuria,
A3 Rvalar a prevalencia das patologias fenilcefonuria [FNC], Mipofrecidismo

congénito (HC), fibrose cistica (FC), hemoglobinopatias (HB) e hiperplasia
adrenal congénita (HAC), no Estado dz Santa Cataring, a fim de delinear o perfil
da populagdo catarinense em relagdo a essas patologias.

AL} Rvaliar o Programa de Triagem Neonatal do Estado do Tocantins de T9% a Z07T.
Fonte: Pesquisa Direta, 2013, Legenda: A-Arfizo

Em referéncia aos resultados dos estudos
pode-se inferir que os mesmo relatavam varios
aspectos da importancia do teste de triagem
neonatal, referindo-se as principais consequéncias
acarretadas pela assim

patologia como a

efetividade do programa de triagem no tratamento
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da doenca, dentre outras relacdes apresentadas no

quadro 3.

Quadro 3 - Detalhamento dos artigos

analisados de acordo com os autores e as principais
consideracoes apontadas nos estudos. Teresina (Pl),

2013.
[~ Crdem
dos AUTORES PRINCIPAIS CONSIDERACCES
Arhigos
[ [ea0 [ Aguiar WJE | WoBrasil, 101 Criago o Frograma Hacional 6 Tragem Heonatal em 1007, |
determinando 2 realizagio da triagem para fenilcetondria,
mpatireaichsma congemte, doenca talatorme ¢ hibrose cstica,

[ Vagalhas FRR; | 0 Ruzmial oas LOmicas Ga Faculgace og Nediona og FDEirag Preto - |
Turcato MF; Angulo IL | HCFMRR instituido em 1334 J3 diagnosticou até 2008, 76 criancas com
gt al. hpotirsdisma  congemto, 10 com temicetonuna e 25 com

hemaglobinopatias.

K| Warlins FF, Nendes A, | Afieta UTiZaga comp estrateq|a pard regucan Oos mvels G2 Tenalanna |
Cruz WG et al. no sangue doz portadores de feniloetondria, 32 ndo sequida, ocasiona

& longo prazo problemas na formagao ossed.

M | Stramen T, Takang GA | D0 Lofal g= [es(es g2 [Miagem fents N YerviqD ¢ RElerencia em |
Triagem Heonatal para hipatireaidismo congénito & fenilcstoniria no
Estago o2 Mato Grosso, 03taca-3e UMa cobertura populacional intenor
270K

85| Wanan FC, SUarineg | WO grupe com enICEtonUria, 68, 1% G2 CTVANGAS AprEsEntaram auicas |
ALP; Penna LM; Ramas | normal e 33,3% com perdas auditivas condutivas.

Cav et al.

B | Lamomc DAL, GEja0 | INGIVIGUDE Com TEnCETonUNg, MEsmD [1aLan0s PeColements, pogem
MG, Ferrgira AT et al. | apresentar alterales nas funges cognitivas, linguistica, motora &

comportamental-sooal.

& |Sha OF, Lamomca | Criancas com Ten|cetonuna Ciagnosticadas e Lratadas precocemente |
DAL apressntaram prejuizo nas dreas pessoal-social & de linguagem.

B ((amacho J5, Bastos | UsresUlTancs 00 SS0UG0 Mosiraram QU O Lanaca (Ve CoDeriura oe 11%
LA; Cruz M et al. M 2006, A Europa teve cobertura de 63% em 2004, com dades de 3B

paises. Ha Az1a ¢ Pachice, howve dados de dezenove panses. Ho Onents
Medio & Horte da Africa, houve dades de quatro paisss. Wa America
Latina, a cobertura foi de 43% em 20085, com dados de catorze paises.
Ha Brasil, 3 cobertura foi de 80% em 2005.

i) EOtler T Camacha LG, | WA anallse 0= Qesempentd G0 FIN G2 1005 3 2007, @ CObertura ol |
Cnz M crescente e cheqou 3 804%, com 33,8% das coletas realizads até ]

iEES

E0 [ Emanm T, Goa-vorte | & IMCIGENCA G MpErTEMalaninemia na Gana fo 0e Um Caso & cad |
H; Lefte MEQ £t al. 16334 nascides vives, com cobertura de 1% Dentre o3 padentss

acompannacos, 2% toram magnasticaces pela tnagem neonatal &, em
11 familias, havia mais de um caso.

BT [ Botler T, Camacho LAE; | Em 2007, 4 CODETTUFa G0 Frograma Ge Triagem Neonatal oo ELacd oo |

NIz MM Rio de laneiro aleancou 807% O aumento na incdéncia do
mpotiremidizma congenito (1:1.030 em 2007) tor atribwido 4 redugan no
valor de corte do T3 a0 Longo do tempo.

BT [EVES WK, SLATOng | O LEMpo MEGIo GF COMPIEMENTAtA0 OF SEIEND, B Tormula Sxpecial, |
ALP; KanufreWC et al. | foide 122,2425,1 dias. & mistura de amingacidos complementada com o

mmneral representon 72,34 da oferta diana oz selemo.

ET | Wunet BRC, WAChnolT | & CODETTUrG 00 Programa no Penogo Snalzaco ODisve Uma medd oF |
R Rover MRM et al. | 50% portanto, a5 prevaléncias das patologias obtidas 3 partir da

populacac rastreaga podem ser edtrapoladas s prevalencas
encontradas na totalidade da populacio catarinense.,

E4 | Wendes [T, Gantos 11, | A CODETUMA G2 (Nagem neonatal aUmentol 0= 32, 1% pard 18,55 G2pots
Bringel FA da implantacio do Programa Haconal de Triagem Heonatal.

onte; Pesquisa Direta, 2013, Legenda: A-Artign

Ap6s a analise percebeu-se que o Brasil
conta com um Programa de Triagem Neonatal que
segue as diretrizes internacionais, que parece ser
irreversivel, pois representa um avanco técnico
consideravel, sendo mundialmente conhecido como
o maior programa de saude publica ligado a

genética.
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Porém sua consolidacdo estda sujeita a

algumas questoes médicas e éticas que necessitam
ser discutidas, pois no desenrolar do programa
novos desafios surgem a medida que novas
questdes e patologias sao introduzidas no painel de
doencas triadas.’

Mas para que o Programa de Triagem
Neonatal consiga atingir plenamente os seus
objetivos, é essencial que algumas metas sejam
cumpridas, quais sejam: coleta da amostra
sanguinea obtida corretamente e em tempo
adequado; encaminhamento rapido da amostra ao
laboratério de referéncia; realizacdo dos exames
pelo laboratoério obedecendo rigoroso controle de
qualidade; rapida comunicacao dos resultados dos
exames; centro de referéncia dotado de médico(s)
treinado(s) para estabelecer(em) o diagnostico
preciso e de estrutura para o seguimento clinico
das criancas afetadas; avaliacbes periddicas da
qualidade do

programa, reportando-se  0s

resultados destas avaliacoes as autoridades
responsaveis, a fim de que eventuais melhorias
possam ser implementadas.

Deste modo, é enfatico destacar que o
processo de triagem neonatal nao se limita apenas
a coleta do material para analise, mas € secundario
a esta, pois sem a interlocucao com as demais
etapas supracitadas, o programa se limita e sua
proposta de rastreamento precoce para o efetivo
desfecho/tratamento e prevencao de sequelas para

o desenvolvimento infantil tornam-se ineficazes."
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E relevante destacar que nas quatro
décadas de existéncia, a triagem neonatal
disseminou-se pelo mundo de forma bastante
distinta e desigual e a mudanca no perfil
epidemiologico e demografico no cenario atual
determinaram grandes melhorias e o avanco dos
Programas de triagem neonatal, pois em regides
onde antes era observado um padrao das familias
nitidamente numerosas, ligadas a altas taxas de
mortalidade infantil, foi gradualmente sendo
substituidas por menores componentes com
melhores indicadores de salde neonatal e aumento
expressivo na cobertura desses programas. '

Além disso, dentro do seu funcionamento a
equipe de salde envolvida tem um papel de grande
valia, especialmente o pediatra e o fonoaudiélogo
ocupam uma posicao de relevancia no tratamento,
nas possiveis alteracdes, nos encaminhamentos e
melhoria da qualidade de vida dessas criancas, no
entanto dados cientificos revelam que o
conhecimento do pediatra acerca das doencas
triadas, do tratamento e do progndstico ainda nao
andamento e

é concreto dificultando o

estabelecimento de algumas questées de
programa, assim como o tratamento efetivo das
criancas diagnosticas com fenilcetonuria através da
triagem.”"

Nacionalmente o acesso a triagem neonatal
€ muito heterogéneo, por exemplo, em 2007 no
estado do Rio de Janeiro a cobertura alcancou
80,7%, diferente de outras cidades.'™"

Assim, os Estados com menor envolvimento
governamental tém uma menor cobertura, e os que
possuem uma posicao onde os respectivos Orgaos
administrativos sao mais atuantes, tém uma
abrangéncia maior. Deste modo, o envolvimento
das autoridades sanitarias, governamentais, locais

e das sociedades profissionais sao marcos criticos,
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nao somente para o alcance da cobertura, mas

também com relacao ao grau de oportunidade das
coletas."

Nesta perspectiva é importante enfatizar
que o Programa de Triagem Neonatal passa
continuamente por avaliacées devendo atender a
requisitos minimos recomendados pelo Ministério
da Saude. No estado de Tocantins, por exemplo, os
dados indicam uma evolucao significativa da taxa
de cobertura, revelando que a prevaléncia de
doencas como a fenilcetonuria e hipotireoidismo
congénito possuiu menor indice do que a média
nacional, por sua vez, em Santa Catarina a
fenilcetonuria mostrou-se inferior a prevaléncia
nacional, ao passo que a segunda patologia
mostrou-se semelhante a valores mundiais e
nacionais. '

Ainda de acordo com avaliacbes do
programa a coleta da primeira amostra de sangue e
o inicio do tratamento em muitos casos ainda
ocorre em um tempo superior ao preconizado pelo
Ministério da Saude e atrasos que se acumulam nas
diversas etapas do processo de triagem podem
anular os beneficios da deteccao precoce, preceito
do programa de triagem neonatal.' Apesar disso
evidencias da literatura apontam uma percepcao
positiva dos pais sobre a implantacao, qualidade e
evolucao do Programa de Triagem Neonatal, porém
ha controvérsias quanto a necessidade de maior
incentivo governamental para que tal programa
seja otimizado e possa avancar para as fases
seguintes.'

Neste sentido é relevante destacar que o

Programa de Triagem Neonatal é critico tanto pelo

rastreamento  precoce de doencas que
anteriormente nao eram conhecidas,
especialmente a fenilcetonuria, mas

principalmente pela melhoria e diminuicao da
mortalidade infantil por outras doencas de cunho

genético.
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Mas o rastreamento precoce de doencas
como a fenilcetonlria alcancado pelo programa
nao garante a cura da doenca, como exemplo, €
importante  destacar que  individuos com
fenilcetonuria, mesmo tratados precocemente,
podem apresentar alteracées nas funcoes
cognitiva, linguistica, motora e comportamental-
social. Assim achados cientificos justificam o
encaminhamento de novas propostas para o
Ministério da Salde com vistas a contratacao de
Fonoaudiologos nos Programas de Triagem
Neonatal credenciados para um acompanhamento
integral dos individuos com esta patologia,
garantindo menos comprometimento e tratamento
mais efetivo."’

Além disso, mesmo com tratamento e
acompanhamento adequado ainda ha alteracoes
fisiologicas ocasionadas principalmente pelo
tratamento dietético, advindos da deficiéncia e
restricao severa no consumo de alimentos contendo
aminoacido fenilalanina e secundario a este, outros
nutrientes. Isso acarreta deficiéncia na ingestao de
diversos nutrientes, dentre eles o selénio e calcio.
Mesmo com a suplementacao com formulas que
buscam suprir as necessidades de vitaminas,
minerais e aminoacidos essenciais, caréncias
nutricionais nao sao descartadas. "'

Entretanto, evidencias cientificas
demonstraram que o tratamento dietético nao
influenciou em modificacbes fisiologicas em

criancas  fenilcetonuricas, com énfase nas
modificacées auditivas. Deste modo é necessario
mais estudos que demonstrem a relacao de
determinadas misturas para a recuperacao de
possiveis deficiéncias encontradas e que garantam
um tratamento e qualidade de vida mais adequado

aos pacientes com fenilcetonuria.™
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E indiscutivel que o Programa de Triagem
Neonatal é de extrema relevancia para o
rastreamento e tratamento precoce de criancas
diagnosticadas com fenilcetonuria, no entanto é
perceptivel através da literatura cientifica que
alteracoes acompanham o ciclo de vida desses
individuos, principalmente nas areas pessoal-social,
de linguagem e motora fina adaptativa. Neste
sentido, o seu longo desenvolvimento é marcado
por alteracoes que comprometem continuamente
sua comunicacao, integracao social e
aprendizagem.?

Assim é necessario um fortalecimento da
gestao de salde atual para o atendimento dos
requisitos minimos do programa, no intuito de
mimetizar o atraso nos diagnoésticos e aumentar o
inicio do tratamento, para os casos confirmados de
doencas diagnosticas pela triagem com olhar
especial nesta pesquisa para a fenilcetonuria,
buscando desenvolver estratégias de melhoria da
operacionalizacao, promover uma maior agilidade
em todo o processo e para que o inicio do

tratamento ocorra em tempo adequado. "%

[ CONCLUSAO

Os estudos mostraram que o tratamento é
significativamente mais eficaz quando implantado
na fase pré-clinica da doenca, atendendo aos seus
requisitos minimos e mantendo sua eficiéncia
aplicavel em larga escala e de baixo custo.

Infere-se apo6s a analise que o Programa de
Triagem Neonatal é de extrema relevancia para o
rastreamento e tratamento precoce de criangas
diagnosticadas com fenilcetondria, mas isso nao
garante a cura da doenca, visto que doencas
genéticas merecem maiores estudos € mesmo com
tratamento adequado ainda ha a presenca de

diversos prejuizos na vida das criancas com
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fenilcetondria, principalmente nas areas pessoal-
social, de linguagem e motora fina adaptativa.
Deste modo, espera-se através deste estudo uma
contribuicao para a producao cientifica e fomento

a novas pesquisas ligadas a esta tematica.
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