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A fenilcetonúria (PKU) é uma doença 
hereditária causada pela atividade 
deficiente da fenilalanina hidroxilase, 
que leva ao acúmulo de fenilalanina 
(Phe) no sangue. O tratamento requer 
dieta restrita e monitoramento 
contínuo dos níveis de Phe. A coleta 
em papel filtro (SIPF) é uma opção 
prática e acessível para esse controle. 
Em 2020, nosso grupo mostrou boa 
correlação entre um método 
fluorimétrico in house e o HPLC. 
Desde 2022, essa técnica é usada 
pelo Serviço de Genética Médica do 
HCPA no acompanhamento de 
pacientes com PKU, facilitando o 
manejo clínico e melhorando a 
adesão ao tratamento.

Figura1 : Correlação entre os métodos HPCL e 
Fluorimétrico

A dosagem de Phe em SIPF no 
SGM/HCPA provou ser eficaz, acessível 
e confiável para monitorar pacientes 
com PKU. A boa correlação com o 
HPLC garante a segurança da técnica, 
que permite um acompanhamento mais 
próximo, mesmo onde há limitações de 
acesso a laboratórios convencionais
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A média das concentrações de Phe foi 
458 ± 289 µmol/L. O método 
fluorimétrico mostrou média de Phe de 
508 ± 339 µmol/L com o HPLC (503 ± 
334 µmol/L), obtendo-se alta correlação 
entre os métodos (r = 0,984). Em 
relação ao estudo anterior (2020), 
manutenção da concordância entre os 
métodos. Os resultados reforçam a 
confiabilidade e aplicabilidade do 
método fluorimétrico para o 
acompanhamento de pacientes com 
PKU. (Figura 1).
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Relatar a implementação da técnica de 
dosagem de Phe em SIPF pelo método 
fluorimétrico no SGM/HCPA desde 
2022, e avaliar sua aplicabilidade e 
confiabilidade no acompanhamento de 
pacientes com PKU. 

A técnica fluorimétrica utilizada foi 
descrita por Sebastião et al. (2020), 
baseada em 89 amostras de 47 
pacientes. Neste estudo, foram 
analisadas outras 201 amostras de 57 
pacientes acompanhados regularmente 
no ambulatório de Erros Inatos do 
Metabolismo do HCPA. Para avaliação 
da acurácia, 22 amostras também 
foram analisadas por HPLC, 
padrão-ouro para dosagem de Phe. 
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