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RESUMO

A fenilcetondria € uma doenca diagnosticada por meio da triagem neonatal, ou seja,
pelo “teste do pezinho”, e caracterizada como um erro inato no metabolismo dos
aminoacidos, que ocorre pela auséncia ou ineficiéncia da enzima fenilalanina
hidroxilase, impedindo sua conversdo em tirosina. Quando essa conversao nao ocorre
os niveis de fenilalanina sanguinea ficam em excesso, suscitando assim em possiveis
problemas neurologicos irreversiveis. Através de uma dieta restritiva em proteinas de
alto teor biolégico, pode-se amenizar 0s sintomas e a terapia nutricional é anico meio
gue é eficaz para o tratamento. Dessa forma, esse trabalho teve como finalidade
apresentar os desafios e os beneficios de uma alimentacdo adequada de criangas
portadoras de fenilcetondria, bem como a importancia do nutricionista no
acompanhamento nutricional que é fundamental para melhorar a qualidade de vida
dos pacientes. Quanto a metodologia, 0s assuntos sdo abordados através de reviséo
de literatura, baseada em artigos cientificos e literaturas nacionais. Verificou- se entdo
gue a alimentacdo desses pacientes € a Unica esperanca por uma melhoria na
gualidade de vida de uma doenca que faz com que néo se perca so na alimentacéo,

mas também em aspectos emocionais e fisiologicos.

Palavras-chave: Fenilcetonuaria; Alimentagéo; Criangas.



ABSTRACT

Phenylketonuria is a disease diagnosed by means of neonatal screening, that is, by
the "little foot test", and characterized as an innate error in the metabolism of amino
acids, which occurs due to the absence or inefficiency of the enzyme phenylalanine
hydroxylase, preventing its conversion into tyrosine. When this conversion does not
occur, the blood phenylalanine levels are in excess, thus causing possible irreversible
neurological problems. Through a restrictive diet with high biological content proteins,
symptoms can be alleviated and nutritional therapy is the only means that is effective
for treatment. Thus, this work aimed to present the challenges and benefits of an
adequate diet for children with phenylketonuria, as well as the importance of the
nutritionist in nutritional monitoring, which is essential to improve the quality of life of
patients. As for the methodology, the subjects are approached through a literature
review, based on scientific articles and national literature. It was then found that the
nutrition of these patients is the only hope for an improvement in the quality of life of a
disease that causes them not to be lost only in food, but also in emotional and
physiological aspects. Food is not only what you eat, but also a series of good
emotions, so it is important that the nutritionist can make eating a satisfying and

pleasurable habit part of these patients’ lives.

Keywords: Phenylketonuria; Food; Children.
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1. INTRODUCAO

A fenilcetonuria (PkU), é uma doenca hereditaria representada pela auséncia
da enzima que participa da eliminacdo do aminoacido fenilalanina, alcangado por meio
da alimentacao. Essa deficiéncia metabdlica acarreta um excesso do aminoacido que
se torna toxico ao organismo (GONCALVES; FERREIRA; VALADARES, 2010).

A PKU é o erro inato mais comum em todo o mundo, apesar de ser uma
patologia de baixa incidéncia pela deteccao em triagem neonatal. A incidéncia da PKU
ocorre em todos 0s grupos étnicos, acerca da grande variabilidade genética. A média
mundial estimada € de 1:10.000 nascimentos. No Brasil sua incidéncia varia de
1:2.600 até 1:26.000 devido a grande variabilidade genética (MIRA; MARQUEZ, 2000;
ROSA, 2014).

O tratamento da fenilcetondria consiste em restricdo dietética de fenilalanina
associada ao uso de um substituto protéico e deve ser instituido precocemente, antes
do 21° dia de vida, com o objetivo de manter as concentracfes sanguineas de
fenilalanina consideradas seguras para o sistema nervoso central, evitando assim o

aparecimento de manifestacdes clinicas da doenca (KANUFRE et al., 2010).

O controle da dieta e dos niveis de fenilalanina, é bem estabelecida na infancia,
entretanto a interrupcdo pré-matura pode colocar em rico fungbes cognitivas e
emocionais, incluindo perda de QI, dificuldade de aprendizado, ansiedade, disturbios
de personalidade e anormalidade de raciocinio (MIRA; MARQUEZ, 2000).

No entanto, de acordo com Gongalves, Ferreira e Valadares (2010) a dieta é
um fator de complicacéo, a lista de restricbes é extremamente extensa, que engloba
alimentos que sdo comuns no cotidiano, fazendo assim necessario o uso de medicals
foods, ou formulas metabdlicas, que sdo uma mistura de aminodacidos isentos de

fenilalanina que irdo diminuir as caréncias causadas pela restricdo alimentar.

Diante das consideracOes supracitadas, esse trabalho teve como objetivo
apresentar os desafios e os beneficios de uma alimentacdo adequada de criancas

portadoras de fenilcetondria, por meio de revisao da literatura.
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2. METODOS

Esse trabalho constitui-se em revisdo bibliografica narrativa. A pesquisa da
literatura foi realizada por meio de busca nas bases de dados SciELO, Google
Académico e Medline. Nas bases de dados foram utilizadas as palavras chave
“fenilcetonuria”, “criangas”, “beneficios”, “desafios” e “alimentacdo” para acessar
artigos acerca do tema proposto. A pesquisa ocorreu entre os meses de fevereiro e
junho de 2020 e incluiu publicagdes em portugués, inglés e espanhol de acordo com
0 assunto abordado publicados entre os anos de 2000 e 2019.

Como critério para este trabalho, a pesquisa buscou obras da literatura com

informagdes recentes, visando mostrar os avangos e melhorias no decorrer dos anos.

3. REFERENCIAL TEORICO

3.1 Fenilcetonduria: etiologia e epidemiologia

A fenilcetonuria mundialmente conhecida como PKU é uma doenca hereditaria
do metabolismo de proteinas que causa uma deficiéncia hepatica da fenilalanina-
hidroxilase suscitando uma reducdo de conversdao de fenilalanina em tirosina

induzindo seu aumento no sangue (MARQUI, 2017).

De acordo com o erro metabdlico podem ser diagnosticados diferentes tipos de
hiperfenilalaninemias, sendo assim constituindo um grupo heterogéneo de doengas,
incluindo fenilcetonuria (PKU) classica e variagbes de hiperfenilalaninemias (HPASs),
como a HPA persistente , HPA branda e a PKU atipica (MIRA; MARQUEZ, 2000).

A PKU é caracterizada pela hiperfenilalaninemia (HFA) persistente. O defeito
que ocorre no metabolismo responsavel pela hidroxilagdo do aminoacido FEN é
resultante da hiperfenilalaninemia. Do ponto de vista genético a PKU é uma doencga
de transmissao autossémica recessiva, resultando um erro inato do metabolismo dos
aminoacidos. Individuos com PKU sdo heterozigdticos compostos para diferentes
mutacdes, que podem de certa forma justificar a grande variabilidade genética (SPM,
2007).

Sao fundamentais o tratamento diagndstico dos disturbios da fenilalanina para
que sejam evitados danos cerebrais, a vista de prevenir a instalacdo de sequelas

neuroldgicas. O diagndstico prévio, é realizado pela deteccdo do aumento da
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concentragido plasmatica da fenilalanina na circulagdo, acompanhada de uma baixa
concentragéao e tirosina (MIRA; MARQUEZ, 2000).

A fenilalanina (PHE), € um aminoacido com aparicdo em quase todos os
alimentos, com grande importancia na composicao das proteinas e como pioneiro de
outras moléculas. A fenilalanina muitas das vezes é considerada inofensivo nutriente
presente na alimentacéo, para muitos leigos do assunto. A veracidade € que pequena
parte da fenilalanina que ingerimos é absorvida pelo organismo na sintese protéica.
A parte excedente é convertida em outro aminoacido, a tirosina, por uma enzima
produzida no figado chamada de fenilalanina hidroxilase, por sua vez a tirosina é
reponsavel pela producdo de substancias importantes como melanina,
neurotransmisores e horménios, além de participar da sintese protéica (DINIZ et al,
2004).

A incapacidade de produzir fenilalanina hidroxilase, impossibilitando o
organismo a converter o excesso de fenilalanina em tirosina, provoca que a
interrupcdo dessa via metabdlica ocorra o acumulo do excedente da fenilalanina
ingerida (hiperfenilalanina) que nesta condicdo é convertida em outra substancia, o
acido fenilpiravico excretado na urina e no suor. O acido fenilpiravico € um inibidor de
vias metabdlicas responsavel pela sintese de importantes lipideos na constituicdo da
membrana de mielina, essencial para o funcionamento dos tecidos neurais, que gera
um comprometimento grave do desenvolvimento neurolégico. Pessoas incapazes de
converter fenilalanina em tiroxina sdo denonimadas fenilcetonuricas (GONCALVES,;
FERREIRA; VALADARES, 2010).

Por meio da Lei Federal n°8069 de 13 de julho de 1990 determina que no Brasil
os hospitais e demais estabelecimentos de atencdo a salude de gestantes, que
publicos ou particulares precedam exames visando o diagndstico e terapéutica de
anormalidades no metabolismo do recém-nascido, bem como o bem-estar dos pais.
A partir desta lei alguns estados adotaram medidas, para que se realizasse esses
exames de forma gratuita (MONTEIRO; CANDIDO, 2006).

Segundo dados do Ministério da Saude 2003, em relagédo a todos 0s centros
de triagem neonatal, credenciados em 23 estados, estdo registrados 985 casos
confirmados com fenilcetonuria. Outorga muitos casos podem ainda néao terem sido
diagnosticados, supondo que pacientes maiores de 15 anos e com suas fungdes

neurologicas ja afetadas pela doenca, por falta de tratamento adequado (MONTEIRO;
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CANDIDO, 2006).

Perante, ao assunto de extrema importancia, encontra-se uma dificuldade de
tratamento para a fenilcetonuria, para a preservacdo do bem-estar neurologico. A
principal forma de tratamento € uma dietética especifica, que exclui alimentos
extremamente proteicos e no controle de fenilalanina dos alimentos (MIRA;
MARQUEZ, 2000).

3.2 Alimentacao de criangas portadoras de fenilcetonuria

O tratamento da PKU é focado em uma dietoterapia bastante restrita, similar a
uma dieta vegetariana, na qual alimentos de origem animal s&o poucos utilizados, por
seu alto teor de proteina de valor bioldgico. A dieta de portadores de PKU usufrui da
chamada formula metabdlica que € um composto sem fenilalanina e rico em
aminoacidos essenciais, geralmente distribuidos pelas Secretarias Estaduais de
Saude (MIRA; MARQUEZ, 2000)

Os requerimentos para fenilcetondricos seguem as recomendacdes da
FAO/WHO, portanto a necessidade de ingestdo de proteina € igual a de individuos
normais. Em relacédo ao nivel de fenilalanina que deve ser ingerido, podem variar de
individuo para individuo (MIRA; MARQUEZ, 2000).

Os niveis de fenilalanina sanguineo devem se manterem controlados seguindo
sempre o aporte de recomendacao de acordo com a idade e sexo do individuo, para
preservacao do sistema nervoso central. Proteinas com altos teores de fenilalanina
sdo expressamente proibidos, institui-se uma dieta hipoproteica e pobre no referido
aminoacido (KANUFRE et al., 2010).

A predominancia de alimentos de origem vegetal e a baixa ingestao de
alimentos de origem animal, como efeito afeta diretamente na biodisponibilidade de
nutrientes de grande importancia, como ferro, zinco, calcio, selénio, complexo B,
vitaminas A e D entre outros (KANUFRE et al., 2010).

Em contrapartida, alimentos que podem ser ingeridos livremente sdo 0s
carboidratos simples (acucar, mel, refrigerantes, balas) e as gorduras.
Correlacionando a proporcdo de proteinas, carboidratos e gorduras a dieta de
portadores de PKU néo esta em concordancia com as recomendacdes de criancas
saudaveis (KANUFRE et al., 2010).

De acordo com o guia dietético do Protocolo de Diretrizes Terapéuticas para
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PKU, os alimentos podem ser classificados em trés grupos (quadro 1): verde,
alimentos que sao permitidos, PHE (zero a 20mg PHE/100g de alimento), amarelos,
alimentos que sédo permitidos com moderacdo, PHE (10a200mg PHE/100g do
alimento) e vermelho os alimentos que sao proibidos, PHE (>200mg PHE/100g de
alimento) (MARQUI, 2017).

Quadrol: Descricao dos alimentos permitidos, proibidos e controlados no tratamento
dietético da fenilcetonuria (PKU).
Proibidos/ vermelho Controlados/ amarelo

Permitidos/ verde

Mel, balas de frutas e de Massas feitas sem ovos e

de

Carnes e embutidos, feijao,

gomas, pirulitos

frutas, picolés de frutas,

algodao-doce, geleias
de frutas, goiabada,
farinha de tapioca,

polvilho de mandioca e
sagu. Entre as bebidas
estéo os sucos de frutas
artificiais, refrigerantes
isentos de aspartame,

groselha, café, cha, e

ervilha, soja, grao-de-bico,
lentilha, amendoim, leite e
derivados, achocolatado,

ovos, hozes, gelatinas,

bolos, farinha de trigo,

alimentos industrializados
com altos teores de PHE,

paes em geral, biscoitos, e

alimentos para fins
especiais contendo
aspartame.

com farinha de trigo de
baixo teor de proteina,
arroz, batata-inglesa,
batata-doce, batata-salsa,

mandioca, cara, abdbora,

abobrinha, berinjela,
beterraba, brocolis,
cenoura, chuchu, couve-

flor, jil6, quiabo, repolho,

vagem, tomate, pepino,

pimentéo, cebola, folhosos

alguns cremes e pudins e frutas em geral.
nos sabores baunilha,
morango e caramelo e
pos
isentos de PHE.

para milk-shake

Fonte: MARQUI, A.B.T. Fenilcetonuria: Aspectos genéticos, diagndstico e tratamento.
Revista Sociedade Brasileira Clinica Medica, v.15, n.4, p.282-8, 2007.

3.3 Desafios e beneficios da alimentacdo de portadores de fenilcetonuria

A alimentacdo regrada de um fenilcetondrico tem como base a Lei de
Escudeiro, a qual preconiza uma dieta com qualidade, quantidade, harmonia e
adequacao, visando a realidade de cada paciente. A preconiza¢do de uma quantidade
sem excesso, a procura por uma qualidade em alimentos que possam suprir as

necessidades energéticas, juntamente com a harmonizacdo, suscitam em uma
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melhora na qualidade de vida e bloqueio de avancos agravativos da doenca
(VARGAS; SILVA, 2017).

Dessa forma a terapia nutricional em portadores de PKU tem como objetivo
reestabelecer o equilibrio quimico. A dieta € composta por férmulas metabdlicas
isentas de fenilalanina com a finalidade de suprir as necessidades de vitaminas,
minerais e aminoacidos essenciais, visando a manutencdo ou melhora da saude,

ajudando a amenizar os sintomas e sinais da doenca (LEITE, 2014).

A ingestdo da formula metabdlica deveria ocorrer em pequenas porcoes
durante o dia, mas geralmente é feita de uma vez, trazendo um prejuizo na utilizacéo
biolégica e aumento da metabolizacdo dos aminoacidos por via oxidativa, o que
também acarreta alguns sintomas como, nauseas, vomitos , tonturas e diarreia e
mudancas no metabolismo catabolico e excre¢cdo de nitrogénio suscitando na
diminuicdo dedas taxas de glicose e lactato e aumento dos niveis de insulina (MIRA;
MARQUEZ, 2000).

A restricao proteica auxilia e até mesmo estimula o consumo de alimentos ricos
em carboidratos e lipidios, suscintamente pacientes com excesso de peso e
portadores de PKU tem potencial de desenvolver sindrome metabdlica (MARQUI,
2017).

Por se tratar de uma dieta extremamente restrita, constitui um verdadeiro
desafio para os portadores, pelo fato da restricdo englobar alimentos que estdo no
cotidiano como, arroz, feijao, grande parte das frutas, ovos, soja, todos os tipos de
carnes entre outros, tornando o tratamento de dificil adeséo, principalmente na fase
da infancia e adolescéncia, onde a alimentacdo compartilhada facilita no convivio
social. A dieta é influenciada diretamente por aspectos emocionais, fisiolégicos,
culturais, pela falta de mais informacgfes sobre a doenca e por fatores econdémicos que
séo justificativas para que hajam empecilhos para manutencdo e adesdo da dieta
(MIRA; MARQUES, 2000; LEITE, 2014; ROSA, 2014).

3.4 A importéancia do nutricionista no acompanhamento de criangas portadoras

de fenilcetonuria

Diante de pesquisas é comprovado que a fenilcetonuria ainda ndo tem cura,
mas os nutricionistas como profissionais da saude e responsaveis por manterem um

equilibrio da saude por meio da alimentacdo, podem melhorar satisfatoriamente a
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gualidade de vida de cada paciente com fenilcetonuria por meio de uma alimentacao
adequada. O nutricionista tem a funcdo de mostrar ao paciente de forma clara o que
se deve ser feito com relagéo a alimentagéo. As dificuldades devem ser tratadas de
forma que a terapia nutricional néo interfira de forma drastica na vida do paciente
(SOUZA; BOMBARDA, 2015).

O nutricionista tem uma habilidade fundamental para auxilio do tratamento, que
€ a elaboracgédo de cardépio variado que se adeque a terapia nutricional, na busca de

uma maior variabilidade de alimentos na dieta do portador (ALVES, 2010).

4 CONSIDERACOES FINAIS

Inicialmente a busca por um conceito sobre fenilcetonuria, os beneficios e
desafios encontrados por meio da alimentagéo, se tratou de uma tarefa complexa, por

ser uma doenca rara com diversas dificuldades a serem enfrentadas.

O trabalho teve como finalidade mostrar a definicdo de fenilcetonudria, os
desafios enfrentados pelos pacientes e os beneficios que podem ocorrer com um

tratamento adequado.

Embora sejam inumeros os desafios apresentados, principalmente
relacionados ao tratamento dietoterdpico, a pesquisa busca por uma forma de
esclarecer que com uma terapia nutricional adequada, os beneficios podem ser

conquistados, suscitando em uma melhoria na qualidade de vida do paciente.

E possivel constatar através da pesquisa que a fenilcetontria ndo tem cura,
mas que a terapia nutricional é a principal forma de tratamento da doenca. O
nutricionista tem a funcdo de buscar todos os beneficios existentes por meio da
alimentacdo adequada, resultando em uma grande melhoria na qualidade de vida de

portadores de fenilcetonuria e fazendo com que as dificuldades sejam amenizadas.

Verificou- se entdo que a alimentacdo desses pacientes é a Unica esperanca
por uma melhoria na qualidade de vida de uma doenca que faz com que nao se perca
s6 na alimentacao, mas também em aspectos emocionais e fisiolégicos. Alimentacao
ndo é sO 0 que se come, alimentacdo € uma serie de emoc¢des boas, ndo € mais que
justo que o nutricionista possa tornar em parte na vida desses pacientes a alimentacao

um habito satisfatério e prazeroso.
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