Fenilcetonuria: Aspectos Gerais, de Saude Publica e Situacdo no Estado de Goias

Phenylketonuria: General Aspects, Public Health, and the Situation in the State of Goias

Simone Machado Goulart**; Anne Kamille Silva?; Jodo Paulo Victorino Santos?; Fernanda Godinho Cordeiro;
Tatiane Soares Machado®; Lillid Pereira Duarte Campos®

“Instituto Federal de Ciéncia e Tecnologia de Goids. Itumbiara, GO.
®Ambulatorio Multidisciplinar Especializado da APAE de Anépolis. GO, Brasil
*E-mail: simone.goulart@ifg.edu.br

Resumo

O objetivo deste trabalho foi estudar a fenilcetontria e realizar um diagnéstico sobre a situagéo atual dos fenilcetonuricos no Estado de Goias,
a fim de se conhecer melhor os pacientes, bem como divulgar a doenga, a importancia do tratamento e a necessidade de investimentos em
nivel nacional. Os dados dos fenilcetontricos foram obtidos por meio de seus prontuarios organizados pelo Ambulatorio Multidisciplinar
Especializado da Associagdo de Pais ¢ Amigos dos Excepcionais de Anapolis. Os dados agrupados em quadros, sem as identidades dos
pacientes, foram organizados e discutidos nesse trabalho. Segundo o levantamento realizado neste trabalho, atualmente, o Estado de Goias
possui 76 pessoas com fenilcetonuria em tratamento sendo que destes 39,5% sdo do sexo masculino e 60,5% feminino. A maioria dos pacientes
sdo menores de 18 anos (77,63%) e possuem renda familiar entre 1 a 3 salarios minimos (55%). Os fenilcetontricos residem em trinta e duas
diferentes cidades no Estado de Goias. Este trabalho servira de base para maior divulgacdo e conscientizagdo da fenilcetontiria e da necessidade
de investimentos em pesquisas na area da saude e processos tecnologicos, a fim de desenvolver alimentos de baixo custo destinados a pessoas
com a doencga, uma vez que a dieta ¢ cara e a maioria dos pacientes possui baixa renda.
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Abstract

The objective of this research was to study phenylketonuria and to performa diagnosis of the current situation of phenylketonuria in the
state of Goids, in order to better understand patients and divulgate the disease, the importance of treatment and the need for investments
nationwide. The information onphenylketonuria was obtained through medical records organized by the Specialized Multidisciplinary Clinic
Association of Parents and Friends of Exceptional Children from Andpolis. The information grouped in tables without the patients’identities
were organized and discussed in this work. According to the survey carried out in the work herein, currently the state of Goias has 76 people
with phenylketonuria treated and out of these 39.5% are male and 60.5% female. Most patients are under 18 (77.63%) and have an income of
1-3 minimum wages (55%). The phenylketonurics patiens reside in 32 different cities in the state of Goias. This work will form the basis for
wider dissemination and awareness of phenylketonuria and the need for investment in research in health and technological processes in order
to develop low-cost food for the disease carriers, since the diet is expensive and most of patients have low income.

Keywords: Phenylketonuria. Diagnosis. Goids.

1 Introducéo participagdo na sintese proteica, ¢ a de produzir a tirosina por
uma oxidagdo irreversivel, catalisada pela enzima fenilalanina
hidroxilase ou fenilalanina-4-monoxigenase (MARZZOCO;
TORRES, 2007).

De acordo com o Informe Técnico n. 49 da Agéncia

A fenilcetontria ¢ um erro inato no metabolismo de
heranga autossomica recessiva, que resulta da deficiéncia
da enzima hepatica fenilalanina hidroxilase. Esta enzima

catalisa a conversdo da fenilalanina em tirosina, que tem . A e .
& Nacional de Vigilancia Sanitdria - Anvisa, o qual traz

esclarecimentos sobre a fenilcetontria, a partir do percentual
da enzima fenilalanina hidroxilase pode-se reconhecer e

papel importante na producdo dos neurotransmissores
dopamina e noradrenalina. O aumento de fenilalanina no

sangue e tecidos acarreta sérios problemas, sendo estes: classificar a apresenta¢do metabolica, de trés formas distintas:

fenilcetonuria classica, quando a atividade da enzima
fenilalanina hidroxilase ¢ inferior a 1% e, consequentemente,

atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, hiperatividade,

convulsdes, alteragdes cutaneas, tais como eczema e

distarbios da pigmentag¢@o, comportamento agressivo ou tipo
autista, hipotonicidade muscular, tremores, microcefalia,
descalcificag@o de ossos longos, retardo de crescimento, odor
caracteristico na urina e suor (BRASIL, 2012).

A fenilalanina é um aminoacido essencial de cadeia
lateral aromatica o que o classifica como apolar. A reagao

conhecida para a fenilalanina, em individuos normais, além da
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os niveis plasmaticos encontrados de fenilalaninas sao
superiores a 20 mg/dL; fenilcetonuria leve, quando a
atividade da enzima ¢ de 1 a 3% e os niveis plasmaticos de
fenilalanina encontram-se entre 10 mg/dL e 20 mg/dL; e,
por fim, a hiperfenilalninemia transitéria ou permanente,
quando a atividade enzimatica ¢ superior a 3% e os niveis de
fenilalanina encontram-se entre 4 mg/dL e 10 mg/dL, sendo
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esta ultima considerada reversivel (BRASIL, 2012).

O diagnostico precoce da fenilcetontria (também
conhecida pela sigla PKU) ¢ realizado por triagem neonatal,
“teste do pezinho”, que ¢ obrigatorio em todo territdrio
nacional e oferecido pelo Sistema Unico de Saude - SUS no
Programa Nacional de Triagem Neonatal - PNTN. Quando
a dieta ¢ iniciada nas primeiras semanas de vida e mantida
continuamente, os individuos com PKU desenvolvem-
se normalmente (MANCINI et al., 2010). O ideal ¢ que
o sangue seja colhido apds 48 horas do nascimento, para
garantir que o recém-nascido tenha sido alimentado, evitando
assim resultados falso-negativos. O PNTN foi uma iniciativa
do Ministério da Satde, com o objetivo de implementar e
regulamentar a Triagem Neonatal - TN no Brasil. A Portaria
GM/MS n° 822, de 06 de junho de 2001, desencadeou este
processo transformando o exame de TN em um programa
com destaque para todas as etapas, desde a coleta da
amostra, tratamento e seguimento dos pacientes por equipe
multidisciplinar (BRASIL, 2012).

Prevenir a deficiéncia mental causada pela fenilcetonuria
¢ uma questdo social relevante. A realizagdo de um exame
simples, como o Teste do Pezinho, ¢ um importante
instrumento de diagndstico e prevengdo de doengas genéticas
e metabolicas, desde que seja realizado nos primeiros dias de
vida do recém-nascido. Depois de diagnosticada a doenga, uma
dieta balanceada evita o retardo mental (SILVA; ZAGONEL;
LACERDA, 2003; ALMEIDA et al., 2006).

Embora o proprio Estatuto da Crianga e do Adolescente
faga referéncia a obrigatoriedade do “teste do pezinho”, dados
nao oficiais do Ministério da Satde indicam que entre um tergo
a metade dos cerca de 3.000.000 recém-nascidos brasileiros
no ano 2000 nao realizaram este teste (alguns recém-nascidos
podem ter realizado o teste em laboratdrios privados, que ndo
informam seus dados para as estatisticas oficiais) (SOUZA;
SCHWARTZ; GIUGLIANIN, 2002).

O perfil das causas da mortalidade infantil, no Brasil,
para criangas menores de um ano mudou consideravelmente
(MEIRA; ACOSTA, 2009). Em 1980, as doengas neonatais,
transmitidas da mae para o filho no utero, parto ou aleitamento,
eram as principais causas de mortalidade infantil, e as
anomalias congénitas ocupavam a quinta posi¢do, com 5%
do total. Em 2000, houve grande redugdo proporcional dos
obitos por causas infecciosas e respiratorias, e as anomalias
congénitas passaram a ocupar a segunda posi¢do, passando
para 10% (HOROVITZ; LLERENA-JR; MATTOS, 2005).

Os dados acima reforcam a importdncia da triagem
obrigatodria para Fenilcetonuria entre outras doengas realizadas
no teste do pezinho. Diagnosticada a doenca nos primeiros
dias de vida, substitutos do leite materno com reduzido
teor de fenilalanina devem ser introduzidos. A finalidade da
dieta pobre em fenilalanina ¢ fornecer ao organismo apenas
quantidades imprescindiveis para a sintese de proteinas,
regeneragdo e crescimento normal da crianga, sem danos a
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mesma (MIRA; MARQUEZ, 2000).
Tradicionalmente, suspenda o
aleitamento materno e introduza a formula proteica isenta ou

com pequenas quantidades de fenilalanina, mas a partir do

sugere-se que  se

estudo feito por Santos et al. (2011) ¢é recomendar o uso do
Vale
ressaltar que o regime alimentar € prescrito de acordo com o

aleitamento materno no tratamento da fenilcetonuria.

metabolismo de cada crianca e os niveis de concentracdo de
fenilalanina sanguinea.

O Servico de Referéncia de Triagem Neonatal - SRTN do
Estado de Goias tem sede na Associagdo de Pais e Amigos
dos Excepcionais - APAE em Anépolis. Quando o resultado
da triagem neonatal constata alguma irregularidade, a
APAE orienta os responsaveis para o adequado tratamento,
disponibilizando o acompanhamento no Ambulatério
Multidisciplinar Especializado - AME. O laboratério da
APAE de Anapolis realiza o “teste do pezinho” pelo SUS
desde 1994, antes mesmo de se tornar obrigatorio no pais.
A APAE Anapolis conta com um Departamento de Ensino e
Pesquisa - DEP, existente desde 2006 e recebe solicitagdes
para a realiza¢@o de pesquisas e trabalhos académicos (APAE,
2014).

O estudo de Monteiro e Candido (2006) aponta 1.225
individuos com fenilcetontria em tratamento no Brasil,
segundo dados do Programa Nacional de Triagem Neonatal,
do Ministério da Saude, em setembro de 2003. E provavel que
o nimero de fenilcetonuricos existentes na atualidade seja
maior, porém, esses dados nio foram atualizados.

Antes de existir o “teste do pezinho” no Estado de Goias,
em 1994, nao havia a possibilidade de fazer o diagnostico
precoce, o que acarretava retardo mental no portador de
fenilcetonuria e a estimativa de vida dos individuos era
reduzida a apenas trinta anos. Atualmente, com a TN
oferecida na rede publica e com o tratamento adequado, os
fenilcetonuricos podem ter uma vida normal, inclusive ter
filhos. Isso fara aumentar o nimero de casos, ndo somente
no Estado de Goias, mas em todo o mundo, e essa doenca
genética, hoje rara, se tornar mais frequente, necessitando
que mais pesquisas sejam realizadas bem como uma atengao
maior do governo em relagdo as politicas de fornecimento de
alimentos com baixo teor de fenilalanina e disponibilidade de
tratamento, para que possa garantir a eles uma boa qualidade
de vida.

A fenilcetonuria ¢ uma doenga que requer uma dieta
rigorosa e, mesmo com tratamento adequado, trabalhos
mostram que foram observados déficits nas fungdes executivas
mesmo em criangas cujo tratamento ¢ iniciado precocemente
e mantido de forma ininterrupta (DINIZ et al. 2004)

Marzzoco e Torres (2007) citam a fenilcetontiria como
o defeito hereditdrio mais frequente do metabolismo de
aminodcidos, com incidéncia de um para cada doze mil
nascimentos. Outros autores também citam a fenilcetontria
como a patologia mais prevalente entre os erros inatos no
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metabolismo de aminoacidos, resultando em incapacidade
de metabolismo do aminoacido fenilalanina em tirosina
(MIRA; MARQUEZ, 2000; JORDE; BAMSHARD, 2000).
Nelson e Cox (2011) relacionam a fenilcetontiria com outras
doengas genéticas humanas, que afetam o catabolismo dos
aminodacidos.

Um estudo sobre Avaliacdo do Servigo de Referéncia
em Triagem Neonatal para hipotireoidismo congénito e
fenilcetonuria no Estado de Mato Grosso, Brasil foi realizado
no periodo de janeiro de 2003 a dezembro de 2004. A
prevaléncia de fenilcetonuria foi de 1:33.068 nascidos vivos,
e de hipotireoidismo congénito foi de 1:9.448 nascidos
vivos. Apenas 22% das amostras foram coletadas na idade
recomendada. Verificou-se que o servigo teve dificuldades na
reconvocacdo dos casos suspeitos e dificuldades financeiras
na obten¢@o dos insumos laboratoriais para os testes. A idade
na coleta e o atraso na fase de confirmacao diagnéstica foram
os principais motivos para o atraso do inicio do tratamento
dos casos detectados pelo servigo (STRANIERI; TAKANO,
2009).

Dados atuais referentes aos fenilcetonuricos residentes no
Estado de Goids sdo escassos, os ultimos foram publicados por
Lopes et al. (2010). Nesse trabalho, os autores apresentaram
dados de fenilcetonuricos nascidos no Estado de Goids entre o
periodo de 2004 ¢ 2007, neste intervalo de tempo 11 criangas
foram diagnosticas com a doenga, correspondendo a 0,0003%
ou um a cada 29.575 pacientes, destes 11, apenas duas eram
do sexo masculino e os outros nove do sexo feminino, apesar
da doenca ndo ser associada ao sexo. Segundo esses autores,
o SRTN de Anapolis, responsavel pela cobertura de Triagem
Neonatal do Estado, recebe amostras de 246 municipios de
Goias, correspondendo a aproximadamente 7000 recém-
nascidos por més.

Os objetivos deste trabalho envolveu levantar dados a
respeito do nimero de individuos com fenilcetontria no
Estado de Goias, a faixa etaria, condi¢cdes socioecondmicas
e localizacdo dos mesmos, para que estas informacdes
atualizadas possam servir de base para futuros trabalhos
de pesquisa sobre esta temdtica e suporte a empresas na
elaboracao de alimentos destinados a este publico.

2 Material e Métodos

Para a descri¢do atual dos fenilcetontricos no Estado de
Goias, os dados foram obtidos a partir dos prontuarios do
Ambulatorio Multidisciplinar Especializado da Associagdo
de Pais e Amigos dos Excepcionais de Anapolis, mediante
autorizacdo por escrita desse mesmo Orgdo com parecer
favoravel do Comité de Etica em Pesquisa, Parecer Numero
1.026.671. Ressalta-se que em todo o trabalho a identidade
dos individuos nao foi declarada, mantendo-se sigilo e ética
na pesquisa. A coleta de dados iniciou-se em 01 de junho de
2015 e foi concluida em 12 de junho de 2015.

Ap6s a coleta de dados, esses foram agrupados em quadros
e graficos, analisados e discutidos nesse trabalho.
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3 Resultados e Discussao

Atualmente, existem 76 individuos com fenilcetonuria
residentes em Goids. A quantidade de individuos por sexo e
faixa etaria esta apresentada no Quadro 1.

Quadro 1: Quantidade de individuos com fenilcetonuria por sexo
e faixa etaria

Faixa Etaria Sexo Sexo Total
Feminino Masculino

0 -2 anos 6 2 8
3 -5 anos 5 5 10
6 - 8 anos 9 5 14
9 - 11 anos 8 5 13
12 - 14 anos 2 1 3
15 - 17 anos 7 4 11
18 - 20 anos 6 5 11
21 - 23 anos 2 1 3
24 - 26 anos 1 2 3
Total 46 30 76

Fonte: Dados da pesquisa.

Verifica-se que 39,5% dos individuos sdo do sexo
masculino, e 60,5% sao do sexo feminino, a ocorréncia maior
em pacientes do género feminino, de acordo com Amorim
et al. (2005), ndo tem embasamento tedrico-cientifico. A
respeito da faixa etaria o levantamento aponta que no Estado
de Goias, 77,63% dos pacientes possuem menos de 18 anos
e o restante, 22,37%, entre 18 e 26 anos. Esta prevaléncia de
pacientes menor de idade ¢ justificada devido ao tempo em
que se tornou obrigatdrio o diagndstico pelo teste do pesinho
ser de apenas 15 anos.

A maioria destes individuos (54%) esta em idade escolar,
entre seis e dezessete anos de idade (BRASIL, 2013). O
ingresso do fenilcetonurico na escola ¢ desafiador, a chance
do desconhecimento da doenga pelos integrantes da escola é
grande, por esta ser uma doenga rara. O n3o monitoramento
da dieta do fenilcetontrico pelos responsaveis com a
possibilidade do individuo ndo seguir a alimentagdo correta,
sdo fatores preocupantes aos pais ou responsaveis em relagao
a inser¢do do fenilcetontirico na escola, portanto orientar os
fenilcetonuricos desde pequenos sobre a dieta ¢ primordial
para torna-los responsaveis por si e consequentemente cuidar
de sua saude desde crianga.

Levando em conta que a maioria destes individuos ¢
de criangas maiores e¢ adolescentes, este grupo, aproveita
da autonomia para escolhas alimentares, e entdo pelas
particularidades da alimentagao, os fenilcetonuricos podem ser
considerados como grupo vulneravel a alteragcdes metabolicas
e ao excesso de peso, caso nao sigam as orientagdes do
nutricionista. A restricdo proteica favorece e estimula o
consumo de alimentos ricos em carboidratos e em lipidios,
e aumenta o risco de sobrepeso ¢ obesidade (KANUFRE et
al., 2015). Ha, portanto a necessidade de fazer um trabalho
de prevencg@o e conscientizag@o a respeito ao excesso de peso
e alterag@o metabdlica, relacionados aos habitos alimentares.
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De acordo com Brandalize e Czeresnia (2004), muitos
fatores influenciam o tratamento da PKU. O encorajamento
para a adesdo imediata e continuada da dieta requer apoio
familiar ¢ um processo educativo continuo, tanto dos pais
quanto dos profissionais da satide envolvidos com a crianga.
Podem contribuir para a descontinuidade do tratamento:
pressdes sociais que dificultam a integracdo do individuo com
PKU na sociedade; limitacdo financeira devido ao elevado
custo dos alimentos especiais; desconhecimento dos teores de
FAL nos alimentos; falta de produtos com teores reduzidos de
fenilalanina, que possam suprir as necessidades nutricionais;
desconhecimento das implicagdes dieta-doenga.

De 46 pessoas com fenilcetontiria do sexo feminino,
admite-se que 18 (39%) estdo em idade fértil, e quando essas
pessoas decidem ser maes deve haver um cuidado especial na
dieta e acompanhamento clinico antes e durante a gestagdo
para que ndo ocorra a sindrome PKU-maternal (SOUZA;
SCHWARTZ; GIUGLIANIN, 2002). A mortalidade infantil ¢
um importante indicador de satide de um pais ou comunidade,
por estar associado aos fatores como satide materna, qualidade
e acesso aos servicos de saude, condi¢des socioecondmicas
e praticas de saude publica (HOROVITZ; LLERENA-JR;
MATTOS, 2005).

Programas de orientagdo realizados por profissionais da
saude sao necessarios para prover as mulheres fenilcetonuricas
a compreensao da sua doenca, suas implicagdes sobre o feto,
a importancia da decisdo de procriacdo e conscientizagao
da necessidade de iniciar o tratamento clinico apropriado. A
gravidez na mulher com PKU ¢ uma experiéncia dificil de
enfrentar, os altos niveis de fenilalanina sdo mais comuns
no primeiro trimestre, no qual a tolerancia a dieta ¢ menor
devido as nduseas e vomitos serem mais frequentes (MIRA;
MARQUEZ, 2000).

Embora boa parte das pessoas com fenilcetontria
esteja em idade fértil, segundo o AME, ndo havia nenhuma
gestante entre as mulheres em tratamento até a data dessa
analise no Servico de Referéncia do Estado de Goias. Ag¢des
por parte do AME contribuem para conscientizagdo desse
tema. Em fevereiro de 2015 foi realizado um Encontro de
Fenilcetontiricos no Estado de Goids e a PKU materna foi um
dos assuntos abordados no encontro.

A renda familiar destes individuos estd apresentada na
Figura 1. De acordo com os dados, 36% destes possuem renda
familiar menor ou igual a um saldrio minimo, 55% possuem
renda familiar entre um a trés salarios minimos, 5% possuem
entre trés a seis salarios minimos e 4% possuem renda maior

que seis salarios minimos.
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Figura 1: Renda familiar dos fenilcetonuricos do Estado de Goias
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Fonte: Dados da pesquisa.

Os dados mostram que a maior parte das familias possui
renda relativamente baixa, fazendo com que essas tenham
grandes dificuldades, devido ao alto custo dos alimentos
destinados para as pessoas com a doenga. Outro contratempo é
a locomogdo para realizar o tratamento em Andpolis o que faz
com que os individuos dependam do transporte municipal das
Secretarias de Saude, e ainda muitos dos responsaveis pelos
fenilcetonuricos precisam faltar ao trabalho para acompanha-
los no tratamento, uma vez que a maioria destes ¢ menor de
idade e dependentes.

O individuo com doenga cronica necessita de tratamento
continuo, implicando em altos custos, a dieta ¢ muito cara.
A estimativa de custo-vida médio por crianga para as
anomalias congénitas deve compreender, além do tratamento
médico, servigos do desenvolvimento (como fisioterapia,
fonoaudiologia, terapia ocupacional), educagdo especial ou
inclusiva, perda da produtividade por incapacidade ou morte
e perda na arrecadagdo salarial familiar do responsavel pelos
cuidados da crianca (WINTER et al., 1989). Além do mais,
a dificuldade da dieta balanceada e o preenchimento de um
recordatdrio alimentar exigem dos responsaveis pela crianga
um certo nivel de aprendizado de operagdes matematicas
basicas. Portanto, a equipe do programa deve continuar
atenta em orientar ¢ apoiar os pais com baixa escolaridade
(BRANDALIZE; CZERESNIA, 2004).

Embora o Governo ofereca o tratamento basico gratuito,
além da formula de aminoacidos isenta de fenilalanina, as
familias precisam conviver com o problema do elevadissimo
custo dos alimentos, muitas vezes, envolvendo ac¢des judiciais
por parte das familias, justificados pela Constitui¢do Federal,
segundo a qual todos tém direito a salide, a ser provida pelo
Estado (HOROVITZ; LLERENA-JR.; MATTOS, 2005).

A foérmula conhecida

contendo o0s aminoacidos,

popularmente como “leite” do fenilcetontrico ¢ fornecida

Ensaios Cienc., Cienc. Biol. Agrar. Saude, v.21, n.2, p. 86-91, 2017



Fenilcetontria: Aspectos Gerais, de Saude Publica e Situagdo no Estado de Goias

pelo SUS, entretanto, com desabastecimentos temporarios em
alguns Estados do Brasil. Isso ndo ¢ suficiente porque além
da formula, o fenilcetonurico requer farinhas, macarrdes e
demais alimentos hipoproteicos especiais ndo fornecidos
pelo Estado, o que dificulta uma dieta adequada por parte dos
fenilcetonuricos de baixa renda.

Em estudo realizado por Brandalize e Czeresnia (2004)
foram estudadas 32 criancas atendidas precocemente pelo
Programa de Triagem Neonatal no Estado do Parana no periodo
de 1996 até 2001. A pesquisa socioecondmica registrou 39,5%
de pais com instrugdo até o quarto ano escolar. Foi encontrada
correlagdo significativa entre o escore motor da crianga e a
escolaridade dos pais, e entre o escore motor e a precocidade
do tratamento. A baixa escolaridade dos pais ¢ sua relagdo
com o escore motor ressaltam a importancia do apoio a estes
na dietoterapia.

Os fenilcetonuricos residem em 32 diferentes cidades
no Estado. Estas cidades e a quantidade de fenilcetontiricos
residentes em cada uma destas estdo apresentados no Quadro
2.

Quadro 2: Localizagdo dos fenilcetontricos no Estado de Goias

Cidade Quantidade de Cidade Quantidade de
fenilcetonuricos fenilcetonuricos
Abadiania 1 Inhumas 3
Aguas
Lindas 1 Itapuranga 1
Alto Paraiso Itumbiara 5
Anapolis 2 Jaragua 3
Aparecida .
de Goiania 3 Jatai 3
Leopoldo de
Aragargas 1 Bulhdes 1
Bela Vista -
de Goids 1 Luziania 2
Campestre | Montividiu |
de Goias do Norte
Campos T
Belos 1 Neropolis 1
Cavalcante 3 Novo Gama 1
Cezarina 1 Quirindpolis 1
Formosa 1 Rianapolis 1
Goianapolis 1 Rio Verde 1
S Senador
Goianésia 4 Canedo 3
Goiania 23 Turvelandia 1
Indiara 1 Valparaiso 1

Fonte: Dados da pesquisa.

A maior parte dos fenilcetonuricos (47%) estao localizados
na Regido Metropolitana de Goiania, outros 14% situam-
se na Regido Centro Goiano. Na Regido Sul Goiano se tem
9% e também na Regido Sudoeste Goiano estdo 9% dos
fenilcetonuricos. Outros 9% na Regido do Entorno do Distrito
Federal. No Nordeste Goiano vivem 7% destes individuos
e 3% no Oeste Goiano. Apenas 1% na Regido Noroeste
Goiano e 1% na regido Norte Goiano. O maior numero de
fenilcetonuricos esta localizado na Regido Metropolitana
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de Goiania, este dado pode ser justificado pela quantidade
expressiva de habitantes, visto que a Regido ¢ a mais populosa
do Estado. Contudo, estudos demograficos acerca da difusio
da doenga devem ser mais apronfundados a fim de encontrar
relagdes diretas com o principio genético da PKU. Esta
localizagdo geografica pode ser visualizada na Figura 2.

Figura 2: Fenilcetonuricos residentes em regides do Estado de
Goias
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Fonte: Dados da pesquisa.

A inexisténcia na literatura de estudos mais aprofundados

Ericrma do
[ - 9%

na area de fenilcetonuria dificulta a generalizagdo dos
E importante a realizagdo de outros trabalhos
dessa natureza, que divulguem agdes dos programas de
satide publica na area da triagem neonatal. A transparéncia

resultados.

dos resultados alcangados pode aumentar a credibilidade
dos programas e contribuir para a adesdo imediata ao
tratamento, medida fundamental, especialmente, no caso dos
fenilcetonuricos (BRANDALIZE; CZERESNIA, 2004).

Em paises em desenvolvimento, ainda se questiona se os
programas para prevengdo, manejo e tratamento das doengas
genéticas como a fenilcetontiria devam ser melhor implantados
e reestruturados, ja que as doengas sdo mais raras € 0s recursos
disponiveis para a satde sdo escassos. Entretanto, as doengas
genéticas apresentam alta morbimortalidade e necessitam de
tratamento continuo e oneroso, além disso, essas patologias sdo
frequentemente subdiagnosticadas, perdendo oportunidades
para prevencao e orientagdes antecipadas, o que impde altos
custos aos pacientes, seus familiares e ao sistema de satide em
geral (FARIA et al., 2004).

E importante o estabelecimento de estratégias para
maior divulgacdo e informagdes sobre a fenilcetontria e os
programas de referéncia em triagem neonatal. Trabalhos de
conscientizacdo e divulga¢do poderdo ampliar o apoio do
Estado e de empresas privadas em agdes, que favorecam maior
acompanhamento, desenvolvimento e oferta de alimentos
hipoproteicos e responsabilidade com o tratamento e com a
dieta dos fenilcetontricos.
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4 Conclusao

Trabalhos na éarea de fenilcetonuria sdo escassos e
acredita-se que este servira de base para maior divulgacdo e
conscientizac¢do da doenca e da necessidade de investimentos
e intensifica¢@o de pesquisas na area da satude e, também, de
processos tecnologicos, a fim de desenvolver alimentos de
baixo custo destinados, uma vez que a dieta ¢ cara e a maioria
das familias dos pacientes possui baixa renda.

Os servigos de referéncia em triagem neonatal e a
comunidade cientifica tém, em conjunto, o importante papel de
mobilizar a opinido publica e conseguir o apoio da populagado
para melhorar o panorama atual, divulgando a fenilcetontria e
exigindo melhorias nas condi¢des de tratamento.

Este levantamento dos fenilcetonuricos contribuira para
direcionar trabalhos futuros, tanto no Estado de Goias como
em outras regides do pais, em areas do conhecimento da
nutricdo, medicina e desenvolvimento de novos alimentos,
pois com este diagnostico os pesquisadores e a comunidade
conhecerdo melhor os pacientes, sua condi¢do social e
poderdo agir na prevencao de complicagdes clinicas, melhoria
das condigdes de vida e adesdo a dieta.
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