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Introdução: A fenilcetonúria é uma doença genética, de cunho autossômico recessivo e que atinge homens e mulheres na mesma proporção. Configura-se como um erro inato de metabolismo, uma vez que as alterações genéticas envolvidas na sua patogênese desencadeiam falhas no processo de codificação da enzima hepática fenilalanina hidroxilase. A ausência ou defeito nesta enzima impede a conversão hepática de fenilalanina, um dos aminoácidos essenciais no organismo, em tirosina, causando acúmulo de fenilalanina no sangue e em outros tecidos. Em meio a este contexto de interação entre genes e nutrientes, tal como ocorre na fenilcetonúria, despontou o conceito da nutrigenômica. Dentre os seus objetivos, a nutrigenômica busca estabelecer nutrição personalizada com base no genótipo, com vistas a promover a saúde e reduzir os riscos associados às doenças. Sendo assim, a prescrição de dietas restritas em fenilalanina para indivíduos fenilcetonúricos ilustra o princípio básico de aplicação do conceito nutrigenômico de individualização alimentar. Objetivo: Revisar a literatura acerca das contribuições da nutrigenômica associadas ao tratamento da fenilcetonúria. Material e Métodos: Trata-se de um estudo de revisão bibliográfica, por meio do levantamento de dados disponibilizados através das bases da Scielo e PubMed. Para as buscas foram utilizadas combinações entre seguintes descritores: fenilcetonúria, nutrigenômica e dietoterapia. Como critério de inclusão considerou-se: teses, dissertações e artigos científicos publicados durante o período de 2010 a 2019. Foram excluídos trabalhos não disponibilizados na íntegra. Resultados: A nutrigenômica tem sido apontada como um caminho promissor para a prevenção e controle de diversas doenças, sendo que seus principais desafios se referem às doenças poligênicas. No caso da fenilcetonúria, doença monogênica, as contribuições da nutrigenômica já estão bem estabelecidas. Os estudos selecionados apontaram que o tratamento para fenilcetonúricos deve incluir o uso da fórmula metabólica e dieta restritiva. A primeira consiste em um composto livre de fenilalanina, mas rico em aminoácidos essenciais para o organismo do paciente, que deve ser incluído na dieta, idealmente, até o 10o dia de vida. A dieta restritiva deve ser mantida ao longo da vida e objetiva controlar os níveis sanguíneos deste aminoácido e evitar as manifestações clínicas da doença. Os alimentos permitidos na alimentação de fenilcetonúricos apresentam teor de zero a 20mg de fenilalanina/100g de alimento; aqueles proibidos apresentam níveis superiores a 200mg de fenilalanina/100g de alimento; e os com teor médio, entre 10 a 200mg de fenilalanina/100g do alimento, devem ser consumidos com cautela. No caso de mulheres fenilcetonúricas, grávidas ou em idade fértil preconiza-se o controle minucioso dos níveis séricos de fenilalanina, de modo a evitar uma série de anomalias no feto, como retardo de crescimento intrauterino, baixo peso ao nascimento, microcefalia, cardiopatia congênita, atraso neurológico e até mesmo a morte. Conclusão: A dietoterapia pautada nos princípios da nutrigenômica tem um papel fundamental no controle da fenilcetonúria, sendo imprescindível o papel do nutricionista na busca por garantir adesão ao tratamento e melhor qualidade de vida aos pacientes. 
Descritores: fenilalanina; dietoterapia; nutrigenoma.
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