A PKU (Fenilcetondria) é uma condigdo genética causada
pela falta ou deficiéncia de uma enzima chamada PAH
(fenilalanina hidroxilase). Essa enzima & essencial para a
quebra da fenilalanina (Phe), um aminoacido presente em
todos os alimentos que contém proteinas.

: _I'E herdada de forma autossdmica recessiva, ou seja, a crianga
'precisa receber uma copia do gene mutado de cada um dos pais
para desenvolver a condigdo. No Brasil, a prevaléncia estimada de
PKU é de | caso a cada 25.000 nascimentos.

A condicdo é detectada por meio do “teste do pezinho”, realizado
no SUS durante a triagem neonatal logo apés o nascimento. Esse
teste é feito a partir de uma pequena amostra de sangue
coletada do calcanhar do recém-nascido, geralmente entre o 3° e
5° dia de vida. O diagnéstico precoce é crucial, pois permite
iniciar o tratamento imediatamente, evitando a instalagdao de
sequelas irreversiveis.

Quando a enzima PAH ndo funciona corretamente, a fenilalanina
se acumula no sangue e no cérebro em niveis muito altos, o que
pode causar diversos problemas de saude.

- Deficiéncia Intelectual: O acimulo de fenilalanina no sangue
pode causar retardo mental grave e irreversivel, especialmente se
o tratamento nao for iniciado precocemente.



Problemas comportamentais: criangas afetadas podem apresentar
hiperatividade, problemas de comportamento e dificuldades sociais.

- Convulsdes: a toxicidade da fenilalanina pode levar a convulsoes,
que sdao um sintoma comum em casos nao tratados.

- Alteragdes fisicas: os individuos com fenilceton(ria frequentemente
tém pele e cabelo mais claros devido a deficiéncia de melanina, além
de poderem desenvolver erup¢cdes cutaneas semelhantes ao eczema.

- Odor corporal: o acimulo de produtos catabdlicos da fenilalanina
pode resultar em um odor caracteristico no corpo, na urina e no suor.

= Complicagées na gravidez: mulheres com fenilcetonuria que ndo
controlam adequadamente seus niveis de fenilalanina durante a

gestacao correm o risco de ter filhos com microcefalia e outros
‘déficits de desenvolvimento.

E importante que pessoas com PKU sigam o tratamento adequado
para evitar essas complicagdes e manter uma boa qualidade de vida.

O tratamento da PKU é baseado no controle rigoroso da alimentagao
ao longo da vida, com uma dieta que restringe a ingestdo de
nilalanina (Phe). Globalmente, a abordagem para o controle da PKU
volve uma dieta altamente restrita em Phe, terapia nutricional
edicamentosa e alimentos com baixo teor de proteina. Além disso,
em combinagdo com essa dieta, também estdo disponiveis
medicamentos prescritos para ajudar no controle da condi¢ao.

Jesar da dieta com restricio de Phe ser essencial para o
amento da PKU, pode ser dificil seguir essa dieta de forma estrita,
vido aos desafios do dia a dia.
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