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INTRODUCAO

Fenilcetonuria (PKU) é uma doenga genética
autossomica recessiva, onde a enzima
fenilalanina hidroxilase (HPA), que realiza a
metabolizagdo do aminoacido fenilalanina
(phe) em tirosina, é deficiente, provocando
aumento de phe no organismo e gerando
consequéncias organicas. A doenca é triada
no Programa de Triagem Neonatal de Minas
Gerais desde 1994.

DESCRICAO DO CASO

Crianga, sexo feminino, 2 anos e 9 meses de
idade, filha unica de casal saudavel, nao
consanguineo, sem histéria familiar de
doengas psiquiatricas. Nasceu de parto
cesareo a termo, com alta em boas
condi¢des. No 52 dia de vida, realizou o teste
de triagem neonatal em laboratério na rede

suplementar. A mde notou atraso no
desenvolvimento  neuropsicomotor da
crian¢a, tendo atingido a sustentacdo

cefdlica aos 8 meses, sentou sem apoio com
1 ano, andou com 2 anos e 6 meses e iniciou
a fala com 1 ano. Iniciou acompanhamento
em hospital de reabilitacdo que, apds longa
investigacdo, chegou ao diagnéstico de
fenilcetontria a partir da dosagem de phe
de 982 umol/L. Em  Tomografia
Computadorizada realizada no servigo
observaram-se focos de alteragdes de sinal
no tronco cerebral, nos hemisférios
cerebelares, em ambos globos palidos e na
substancia branca encefalica, além de
afilamento no corpo caloso e nos
pedunculos cerebelares médios. Aos 2 anos
e 9 meses de idade, foi encaminhada para o
Ambulatério de Fenilcetonuria do Hospital
das Clinicas/UFMG com agitacdo
psicomotora e agressividade durante a
consulta, e dosagem de phe de 1010
umol/L. Iniciado acompanhamento
médico e nutricional. Atualmente esta
com 9 anos e 6 meses de idade e mantém
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Quadro de atraso global do desenvolvimento
com alteracdes comportamentais. Estuda no
392 ano do ensino fundamental, com melhora
relatada no desenvolvimento da fala e de
relacionamento interpessoal, mesmo com
atraso. Tem ma adesdo ao tratamento
dietético e mantém acompanhamento com
neuropediatria e psiquiatria infantil. Faz uso
de Risperidona devido a agitagio e
agressividade.

CONCLUSAO

A incidéncia de PKU no Brasil varia de
1:15.000 a 1:25.000. Sem o diagndstico
precoce e sem o tratamento nutricional
(dieta pobre em phe associada a um
substituto proteico), a crianga com niveis
elevados de phe apresentara, antes dos 3
meses de vida, um quadro clinico classico
com atraso global do desenvolvimento
neuropsicomotor, deficiéncia cognitiva de
intensidade variavel (mas irreversivel),
comportamento agitado, convulsdes e odor
caracteristico na urina. A triagem neonatal é

crucial para a deteccdo e tratamento
precoces da PKU, evitando
comprometimento neuroldgico grave e

irreversivel. Esse relato de caso ilustra a
importancia de realizar o exame de triagem

neonatal, além da importancia do
monitoramento adequado dos pacientes
diagnosticados.
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