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INTRODUGCAO:

A etiologia de condi¢cdes como o Transtorno do
Espectro Autista (TEA) e o Transtorno do Déficit de
Atencao com Hiperatividade (TDAH), ainda que néao
completamente elucidada, é multifatorial. Estima-se
que cerca de 2% dos casos de TEA estejam
relacionados a erros inatos do metabolismo (EIM),
enquanto parte dos individuos nédo tratados para
fenilcetonuria (PKU) preenche critérios diagnosticos
compativeis com o TDAH. O objetivo do presente
trabalho é apresentar relato de caso de paciente
fenilcetonurico diagnosticado com multiplas
desordens psiquiatricas e descrever as flutuaces
nos niveis plasmaticos de fenilalanina. O estudo foi
autorizado pelo Comité de Etica do Hospital de

Clinicas de Porto Alegre (n? 2019-0584).
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DESCRIGAO DO CASO:

AB. sexo masculino, diagnéstico de
fenilcetonUria no sétimo dia de vida a partir do
Teste do Pezinho (23,2mg% de fenilalanina),
com inicio de tratamento (férmula metabdlica e
controle da dieta) aos 4 meses. Familia
apresentou dificuldades em aderir ao tratamento
dietético, levando a constantes flutuagées nos
niveis de fenilalanina (valores entre 0.18 mg% e
16.4mg% - Figura 1) para além do intervalo de
referéncia para a idade (2-6 mg%). Relato de
comportamento hiperativo aos 3 anos de idade.
Aos 5 anos, comecou a demonstrar dificuldade
de concentragdo e comportamento opositor,
apresentando dificuldade para aceitar a férmula
metabdlica por ocasionarem nauseas. Foi feito o
diagnéstico de TDAH secundario a
hiperfenilalaninemia, iniciando o wuso de
metilfenidato. Foram também identificados tracos
de TEA, tendo sido descrito contato visual pobre,
dislalia de troca e de supressdo e movimentos
manuais estereotipados, porém sem definicdo
diagnéstica. Aos 8 anos, eletroencefalograma
(EEG) apresentava irregularidades morfol6gicas
dos ritmos posteriores do encéfalo, sem
paroxismos epileptiformes, e o paciente comegou
a apresentar crises de agressividade. Iniciou o
uso de risperidona e sertralina. Aos 10 anos,
apresentava isolamento social no ambiente
escolar e alimentacéo seletiva, porém com bom
desempenho cognitivo, havendo a identificacéo
de Transtorno Global de Desenvolvimento. O
diagnéstico de TEA foi realizado aos 11 anos de
idade.

Figura 1: determinagdes de fenilalanina sérica ao longo
do tempo. As linhas pontilhadas representam os valores
de referéncia.

DISCUSSAO E COMENTARIOS FINAIS:

A hiperfenilalaninemia sustentada afeta o
metabolismo neuronal, o que favorece processos
como inflamacéo e estresse oxidativo, estando
associada a alteragbes importantes no
funcionamento e desenvolvimento do sistema
nervoso central, o que é coerente com as
manifestagbes clinicas mencionadas. O caso,
portanto, elucida obstaculos inerentes ao
diagnéstico de transtornos do
neurodesenvolvimento em pacientes com PKU,
em que as alteragbes comportamentais
encontradas podem se dever tanto pela
toxicidade do acimulo de metabdlitos quanto por
causas adjacentes, nem sempre preveniveis ou
facilmente identificaveis, tornando o manejo
dessas sobreposicdes diagnésticas
particularmente  desafiador. Assim, o0 caso
apresentado ilustra as dificuldades relacionadas
a prevencdo de comorbidades neurolégicas em
pacientes com EIM e sua adesao ao tratamento.
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