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INTRODUCAO

A fenilcetonlria € um erro inato do metabolismo da fenilalanina causado por uma
alteracdo no gene da enzima fenilalanina hidroxilase que tem como fungdo converter em
tirosinal. A incapacidade total ou parcial desta conversdo pode levar a altas concentragdes
séricas de fenilalanina, que atravessa a barreira hematoencefalica, causando efeitos prejudiciais
no desenvolvimento e funcéo cerebral?, além do déficit de tirosina e seus metabdlitos?.

O tratamento baseia-se na dieta restrita em fenilalanina, com suplementacdo de outros
aminodacidos formulados, para evitar deficiéncias nutricionais pela privacdo do consumo de
alimentos ricos em proteinas; além de acompanhar o crescimento da crianca portadora desta
alteracdo com medidas de peso, comprimento/estatura e perimetros cefalico/toracico®.

Com valores de rastreio normais entre 2 e 4mg/dL, é desejavel manter uma
monitorizacdo de acordo com as recomendac@es nutricionais para a idade e sexo®. De acordo
com as concentracbes sanguineas, 0 paciente recebe uma classificacdo dentro das
hiperfenilalaninemias®. A extensa variabilidade clinica e genética da fenilcetonuria faz com que
diferentes fendtipos de gravidade e sintomas se manifestem nos pacientes fenilcetonuricos,
levando a uma individualidade bioquimica e de tolerancia a fenilalanina®.

Compreendendo o papel da dieta no tratamento da fenilcetonuria, essa revisdo buscou
trazer a importancia do acompanhamento nutricional no tratamento da fenilcetonuria, bem
como da vigilancia do nutricionista em relagdo ao estado nutricional desses individuos, através
de avaliacGes antropomeétricas e bioquimicas, para contribuir com o entendimento das relac6es
causais e melhor qualidade de vida e diminuicdo de possiveis agravos futuros.

O objetivo do presente estudo foi realizar revisdo narrativa sobre a importancia do
acompanhamento nutricional em criancas com o diagnostico de fenilcetonuria.

METODOLOGIA
Trata-se de uma revisdo narrativa realizada no periodo de novembro de 2019 a dezembro

de 2020, onde o levantamento bibliogréafico foi realizado através da consulta nas seguintes bases
de dados: PubMed, Literatura Latino-Americana em Ciéncias da Satde (LILACS) e SciELO.
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Os marcadores utilizados foram: fenilcetondria; fenilalanina; nutricdo e fenilalanina; estado
nutricional de fenilcetondricos; e avaliacdo antropomeétrica na fenilcetondria.

Os critérios de inclusdo dos artigos na revisdo foram: artigos completos disponiveis
eletronicamente; publicados nos idiomas portugués e inglés; no periodo compreendido entre
1990 a 2020; que abordem a temética pesquisada, ou seja, importancia do acompanhamento
nutricional na fenilcetondria. Os artigos que ndo se encaixaram nos critérios listados foram
excluidos. A pesquisa resultou em 251 artigos, e ap0s a aplicacdo dos critérios de elegibilidade,
36 artigos foram incluidos. Devido a escassez de artigos para o publico infantil, foram inseridos
estudos com outras faixas etérias, que abordassem o tema.

RESULTADOS

Os 36 artigos selecionados sdao compostos por sete artigos de revisao, vinte e um estudos
observacionais, sete de intervencdo, abordando um total de 1110 individuos de 0 a 54 anos, em
diversos paises, predominantemente os da Europa. Um artigo, analisou a quantidade de
fenilalanina em 172 alimentos, demonstrando a importancia em determinar o teor deste
aminoacido em alimentos adequados para fenilcetonuricos.

A maior parte dos estudos concluiram que: com o diagnostico e tratamento mais
precocemente possivel, os riscos de sequelas irreversiveis, como uma perda progressiva da
funcéo cerebral e déficit de desenvolvimento sdo diminuidos. Embora existam diversos estudos
referentes ao tratamento da doenca, a dieta continua sendo o seu principal fator. Logo, a
orientacdo nutricional deve ser realizada de forma adequada e 0 acompanhamento do estado
nutricional deve persistir por toda a vida. Além dos profissionais de satde, a familia também
deve compreender a importancia da terapia nutricional, pois influencia diretamente no
seguimento e monitoramento da dieta, permitindo o crescimento e desenvolvimento adequado
dos individuos.

CONCLUSAO

Esta revisdo demonstrou que a avaliacdo antropomeétrica nutricional é necessaria e de
extremo valor, principalmente em estudos que avaliam a ingestdo de nutrientes, pois atraves
das avaliacBes bioguimicas, é possivel identificar se a ingestdo da populagdo estudada esta
garantindo o crescimento satisfatorio de acordo com cada faixa etéria.

No caso de lactentes, por exemplo, a avaliagdo do crescimento se fez ainda mais
importante, j& que no primeiro ano de vida o individuo apresenta seu maior potencial de
crescimento. Apesar da antropometria ter sido apontada como o parametro mais indicado para
avaliar o estado nutricional populacional, é necessario um treinamento adequado dos
profissionais, para que as aferi¢cGes sejam validas e confidveis.

A crianca diagnosticada com fenilcetonuria precisa de acompanhamento nutricional por
toda sua vida, bem como apoio governamental, para fornecer aos profissionais de saude
capacitacOes regulares nos centros de referéncia, melhorando as informagdes obtidas com o
intuito de fornecer o melhor tratamento aos pacientes.

A férmula metabdlica corresponde a grande parte da ingestdo diaria recomendada de
nutrientes, desta forma, os dilemas enfrentados pelos responsaveis e cuidadores com o aporte
da formula metabdlica precisa de visibilidade, ja que no Brasil, alimentos hipoproteicos e
informacGes do teor de fenilalanina nos alimentos Sdo escassos.

Atraves dos avancos da nutrigenética, a realizacdo de estudos que abordem a
importdncia do acompanhamento nutricional na PKU é extremamente valiosa, para
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compreender a individualidade da patologia, correlacionando com a tolerancia da fenilalanina,
composigdo corporal, fatores de risco, hébitos de vida, manutengéo do tratamento dietoterapico
e outros.

Pacientes fenilcetondricos devem ser encorajados a terem uma vida social normal, bem
como a pratica segura e regular de atividade fisica, atuando na promogéo da qualidade de vida,
autoestima e prevencdo de doencas cronicas ndo transmissiveis, sempre associado a bons
habitos alimentares, dentro das restricdes do teor de fenilalanina de cada um. Portanto, é
necessario criar estratégias para conscientizar todos os envolvidos, oferecendo programas de
educacdo continuada, padronizando procedimentos técnicos e compreendendo o0s papéis
desempenhados por cada um.
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