[image: D:\Usuários\LABFIP\Pictures\4-1567785231 (1).png]
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INTRODUÇÃO
A fenilcetonúria (PKU, do inglês phenylketonuria) é uma doença genética, com bom prognóstico na maioria dos casos, se detectada e tratada precocemente. É a mais frequente entre os distúrbios metabólicos, com significativa implicação clínica. Ela é detectada precocemente pelo Teste do Pezinho na triagem neonatal, e o tratamento padrão consiste em uma dieta restritiva (MARQUI, 2017).
O tratamento com fórmulas industrializadas específicas para fenilcetonúricos deve ser introduzido no primeiro mês de vida da criança e prescrito por um nutricionista. Estudo recente com 17 indivíduos com diagnóstico de PKU clássica obtido até o sétimo dia do nascimento referiu que 23,53% deles iniciaram o tratamento após o primeiro mês de vida, garantindo desta forma as condições ideais para nutrição e desenvolvimento saudável da criança (LAMÔNICA et al, 2015).
Kanufre (2015) destaca que o tratamento dietético tem como objetivos principais manter os níveis sanguíneos de Fenilalanina (PHE) de acordo com o recomendado para fenilcetonúricos e evitar as manifestações clínicas da doença. Deve ser mantido durante toda a vida, pois níveis elevados de PHE podem alterar as funções cognitivas e provocar hiperatividade, instabilidade emocional, entre outros sinais, seja na criança ou no adulto.
Em razão disso, o acompanhamento rigoroso da equipe multiprofissional é determinante para a continuidade de sucesso do tratamento, levando em consideração as diversas dificuldades encontradas pelos pacientes na adesão, tais quais condição financeira para aquisição da fórmula, sabor, grande restrição de alimentos etc. (HAFID; CHRISTODOULOU, 2015).
A relevância para a discussão sobre os casos de fenilcetonúria em crianças deve-se a necessidade de alavancar pontos chaves no que concerne a qualidade de vida e melhoria do diagnóstico da patologia, neste patamar, ressalta-se a alimentação e o acompanhamento nutricional, como requisito indispensável no tratamento.
O tratamento consiste basicamente em uma dieta com baixo teor de fenilalanina, assim, a introdução precoce da terapia dietética adequada, evita o desenvolvimento do quadro clínico da doença na criança.
Contudo, é crescente a necessidade de estudos que possam embasar protocolos de atenção ao paciente portador de fenilcetonúria, inclusive crianças, assim como otimizar o processo diagnóstico, visando diminuir cada vez mais as sequelas, desta forma, objetivou-se analisar através da literatura científica as orientações nutricionais para crianças portadoras de fenilcetonúria, bem como a melhoria no tratamento.

MATERIAIS E MÉTODOS

A pesquisa caracteriza-se em uma revisão de literatura, de natureza descritiva e caráter exploratório, realizado nas seguintes bases de dados científicas: U.S. National Library of Medicine (PUBMED), Scientific Eletronic Library Online (SciELO),  Biblioteca Regional de Medicina (BIREME) e Google Acadêmico.
	Utilizou-se como descritores: “Fenilcetonúria”, “Crianças” e “Orientação nutricional”, além do operador booleano “AND” para a captação dos artigos.
	A busca compreendeu 62 estudos científicos, dentre estes se encontram artigos, livros, manuais do Ministério da Saúde, resumos de congresso, teses e dissertações. Após a aplicação dos critérios de inclusão e exclusão, foram filtrados 20 artigos (n=20) na qual compuseram a amostra deste estudo.

RESULTADOS

ASPECTOS GENÉTICOS E METABÓLICOS DA FENILCETONÚRIA

 	A Fenilcetonúria é uma doença genética, autossômica recessiva, causada por mutações no gene localizado no cromossomo 12q22-q24, o qual codifica a enzima hepática fenilalanina-hidroxilase. A ausência ou deficiência dessa enzima impede a conversão hepática de fenilalanina, um dos aminoácidos essenciais e mais comuns do organismo, em tirosina (Figura 1), causando acúmulo de fenilalanina no sangue e em outros tecidos (CHACE; HANNON, 2016).

                        Figura 1: Conversão da fenilalanina em tirosina
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        Fonte: (BRASIL, 2013).

Conforme Nussbaum (2016) a base genético-clínica da fenilcetonúria possui herança autossômica recessiva, pois os indivíduos afetados são homozigotos (genótipo aa) e receberam os alelos mutantes de seus genitores, que são portadores obrigatórios (genótipos Aa). Filhos de um casal heterozigoto têm 25% de chance de serem afetados (aa), 50% heterozigotos (Aa) e 25% de serem homozigotos normais (AA). Assim, o risco de recorrência da PKU em uma próxima gestação é de 25%, independentemente do sexo do afetado. Nas doenças genéticas com herança autossômica recessiva, é comum a consanguinidade, que foi descrita com frequência de 14%, 17% e 32% nos Estados do Pará, Alagoas e Bahia, respectivamente (FERREIRA; SILVA, 2016).
No aspecto metabólico, a hiperfenilalaninemia é uma desordem metabólica causada pela diminuição ou ausência da atividade da enzima PAH, responsável pela conversão da fenilalanina em tirosina. Cerca de 98% dos casos são devido a mutações no gene da PAH, contudo, em casos mais raros, a causa é uma desordem no metabolismo do cofator natural da PAH, o cofator enzimático tetrahidrobiopterina (BH4) (TAO et al., 2015; MUNTAU et al., 2017). 
Sendo assim, a criança portadora de hiperfenilalaninemia apresenta um acúmulo de fenilalanina no sangue e tecidos corporais, além do déficit de tirosina e seus metabólitos. O valor normal de fenilalanina sanguínea para recém-nascidos é de até 120µmol/L ou aproximadamente 2mg/dl. De acordo com as concentrações sanguíneas, o paciente recebe uma classificação dentro das hiperfenilalaninemias. De modo que, nas formas mais brandas da doença, não há necessidade de tratamento (BLAU, 2016; MUNTAU et al., 2017).


DIETA E ACOMPANHAMENTO NUTRICIONAL A CRIANÇAS FENILCETONÚRICAS

O Ministério da Saúde preconiza que a dieta para a criança fenilcetonúrica deve ser individualizada, visto que a tolerância à fenilalanina depende de diversos fatores como idade, peso e grau de deficiência enzimática. Enquanto uma pessoa saudável come, em média, 2500mg de fenilalanina por dia, a dieta do paciente fenilcetonúrico deve conter entre 250 e 500mg. A quantidade de proteína adequada para a dieta deve ser fracionada em alimentos especificados pelo nutricionista (BRASIL, 2013).
As complicações irreversíveis causadas nas crianças pelo acúmulo de fenilalanina no sangue e tecidos podem ser evitadas a partir de uma dieta pobre em fenilalanina já nas primeiras semanas de vida e durante toda a sua vida. Além da abordagem nutricional, existem tratamentos farmacológicos como fórmulas sintéticas do cofator BH4, dicloridrato de sapropterina e suplementos de aminoácidos como triptofano e tirosina Para alcançar adequado tratamento dietético, deve-se restringir o consumo de proteína animal e vegetal, pois, contém alta concentração de fenilalanina (YANO et al., 2016; MACDONALD et al., 2016)
 Entre os alimentos proibidos, ou seja, aqueles com alto teor de fenilalanina, temos: carnes e seus derivados, feijão, ervilha, soja, grão de bico, lentilha, amendoim, leite e derivados, achocolatado, ovos, nozes, gelatinas, bolos, farinha de trigo, alimentos industrializados com alto teor de fenilalanina, pães, biscoitos e alimentos contendo aspartame. Dessa forma, é de extrema importância para o paciente a existência das tabelas de composição dos alimentos industrializados, para melhor controle da ingesta, no caso das crianças, o acompanhamento rigoroso dos pais aos rótulos dos alimentos (ARAÚJO et al., 2016).
Além disso, é necessário que a dieta seja suplementada com fórmulas específicas para dietas com restrição de PHE. Essas fórmulas consistem em uma mistura de aminoácidos isentos de PHE, com o objetivo de suprir em torno de 75% da proteína da dieta. As fórmulas podem ter várias composições, dentre elas: fórmulas de aminoácidos isentas de fenilalanina enriquecidas com vitaminas e minerais; fórmulas de aminoácidos isentas de fenilalanina com carboidrato, gordura, enriquecida de vitaminas e minerais; tabletes ou cápsulas de aminoácidos sem carboidrato, vitaminas e minerais; barra de aminoácidos; entre outros. A oferta da fórmula deve ser feita em pequenas quantidades no decorrer do dia (ANVISA, 2013).

CONSIDERAÇÕES FINAIS

De acordo com os achados científicos, constata-se que a fenilcetonúria deve ser diagnosticada e tratada o mais precocemente possível, priorizando a dieta como base do tratamento, sendo orientada de forma adequada com acompanhamento do estado nutricional das crianças portadoras, visto que será uma condição que deve persistir por toda a vida e assim permitir o crescimento e desenvolvimento dos fenilcetonúricos.
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