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Resumo
A fenilcetonúria é uma doença genética rara causada pela deficiência na enzima  responsável por metabolizar a fenilalanina, o que pode levar a sérios comprometimentos neurológicos se não for tratada precocemente. O diagnóstico é realizado por meio do teste do pezinho, aplicado nos primeiros dias de vida. O tratamento baseia-se em uma dieta com baixa ingestão de proteínas naturais, complementada por fórmulas especiais isentas de fenilalanina. No entanto, a adesão ao tratamento pode ser difícil, principalmente entre adolescentes, devido às restrições alimentares. Este estudo teve como objetivo analisar a importância do diagnóstico precoce e os desafios no tratamento da fenilcetonúria, com ênfase na adesão dietética em diferentes faixas etárias. Trata-se de uma revisão bibliográfica com abordagem qualitativa e descritiva, realizada entre janeiro e maio de 2025, utilizando fontes públicas como o Google Acadêmico. Os resultados apontam que o acompanhamento contínuo por uma equipe multidisciplinar é fundamental para o sucesso do tratamento e a promoção do bem-estar dos pacientes.
Descritores: Fenilcetonúria. Nutrição Infantil. Erros Inatos do Metabolismo.

Abstract
Phenylketonuria is a rare genetic disorder caused by a deficiency of the enzyme responsible for metabolizing phenylalanine. If not treated early, this condition can lead to serious neurological impairments. Diagnosis is performed through the heel prick test, applied during the first days of life. Treatment is based on a low-protein diet, supplemented with special formulas free of phenylalanine. However, adherence to treatment can be challenging, especially among adolescents, due to dietary restrictions. This study aimed to analyze the importance of early diagnosis and the challenges associated with the treatment of phenylketonuria, with emphasis on dietary adherence across different age groups. This is a bibliographic review with a qualitative and descriptive approach, conducted between January and May 2025, using public databases such as Google Scholar. The results indicate that continuous follow-up by a multidisciplinary team is essential to ensure treatment success and promote the well-being of patients.
[bookmark: _GoBack]Descriptors: Phenylketonuria. Child Nutrition. Inborn Errors of Metabolism.
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1 INTRODUÇÃO 

A fenilcetonúria (PKU) é uma doença metabólica hereditária rara causada pela deficiência da enzima fenilalanina-hidroxilase, responsável por converter o aminoácido fenilalanina em tirosina. A ausência ou baixa atividade dessa enzima leva ao acúmulo de fenilalanina no sangue e nos tecidos, especialmente no sistema nervoso central, resultando em comprometimentos neurológicos progressivos, como deficiência intelectual, convulsões, distúrbios comportamentais e atrasos no desenvolvimento neuropsicomotor (Oliveira et al., 2024).
A detecção precoce da PKU é essencial para a prevenção de danos irreversíveis. No Brasil, o diagnóstico é realizado por meio do teste de triagem neonatal, conhecido como "teste do pezinho", entre o terceiro e o quinto dia de vida. Esse exame permite identificar precocemente erros inatos do metabolismo, incluindo a fenilcetonúria, e viabiliza o início imediato do tratamento dietético (Carvalho et al., 2023).
O tratamento consiste, principalmente, em uma dieta rigorosamente controlada, com restrição de alimentos ricos em proteínas naturais, como carnes, ovos, leite, derivados, leguminosas, soja, chocolates e doces industrializados. A ingestão desses alimentos é limitada porque a fenilalanina está presente em grande parte das fontes proteicas. Para garantir o aporte nutricional adequado, são utilizadas fórmulas alimentares especiais isentas de fenilalanina, que contêm os demais aminoácidos essenciais, vitaminas e minerais.
Estudos demonstram que crianças diagnosticadas e tratadas precocemente têm maior chance de alcançar um desenvolvimento cognitivo e físico satisfatório, com significativa melhora na qualidade de vida. Além disso, a manutenção de níveis adequados de fenilalanina ao longo da infância e adolescência depende do monitoramento contínuo por equipe multiprofissional composta por médicos, nutricionistas, psicólogos e outros profissionais da saúde (Horst et al., 2022).
Apesar dos avanços no diagnóstico e nas estratégias terapêuticas, a adesão ao tratamento ainda é um grande desafio, especialmente durante a adolescência. Nessa fase, a busca por autonomia, a rotina escolar e a vida social podem interferir na manutenção da dieta, elevando os riscos de descompensações metabólicas. Estudos apontam que, após os 10 anos de idade, muitos adolescentes com PKU apresentam níveis persistentemente elevados de fenilalanina, o que os torna mais vulneráveis a complicações, como a síndrome metabólica, obesidade, hipertensão e aumento do risco cardiovascular (Senna et al., 2021; Santos et al., 2022).
Dessa forma, esta pesquisa tem como objetivo analisar a relevância do diagnóstico precoce da fenilcetonúria em crianças e destacar a importância do tratamento dietético adequado para a promoção da qualidade de vida. A compreensão dos desafios enfrentados no acompanhamento clínico e nutricional permite o fortalecimento de políticas públicas de saúde voltadas para esse público específico.

2 MÉTODO
Trata-se de uma pesquisa de abordagem qualitativa, com caráter descritivo, realizada por meio de uma revisão integrativa da literatura. O objetivo do estudo foi reunir e analisar evidências científicas disponíveis na literatura acerca do fenilcetonúria  em crianças , destacando a importância do diagnóstico precoce para o desenvolvimento saudável da criança. A coleta de dados foi realizada em bases de dados de livre acesso, com destaque para o Google Acadêmico, no período de janeiro a março de 2025. Foram utilizados os seguintes descritores controlados, combinados por meio de operadores booleanos (AND/OR): “Fenilcetonúria”; “Nutrição Infantil’; “Inatos do Metabolismo”; “Triagem Neonatal”. Os critérios de inclusão compreenderam artigos publicados entre os anos de 2017  e 2025, nos idiomas português e inglês, com texto completo disponível online, que abordassem diretamente a temática proposta. Já os critérios de exclusão incluíram trabalhos que não apresentavam relação com o tema central, não estavam disponíveis na íntegra ou não atendiam aos critérios de rigor científico exigidos para publicações acadêmicas. Após a seleção, os artigos foram submetidos a leitura exploratória e seletiva e analítica, com posterior sistematização dos dados por meio de fichamento. A análise dos conteúdos permitiu evidenciar as principais manifestações clínicas, causas, formas de diagnóstico e estratégias de manejo da fenilcetonúria na infância, bem como as implicações da atuação multiprofissional. Essa etapa metodológica possibilitou a construção de uma base sólida de informações científicas, fundamentais para subsidiar práticas clínicas e políticas públicas voltadas ao cuidado de crianças acometidas por essa condição.

3 RESULTADOS
O acúmulo de fenilalanina no organismo dos pacientes com fenilcetonúria (PKU) provoca graves consequências no sistema nervoso central, resultando em danos neurológicos que comprometem o desenvolvimento cognitivo e psicomotor das crianças. Esses efeitos adversos, se não tratados adequadamente, podem levar a dificuldades intelectuais, distúrbios comportamentais e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (Martins et al., 2024).
A detecção precoce da fenilcetonúria é crucial para a implementação de medidas terapêuticas imediatas. O teste de Guthrie, popularmente conhecido como teste do pezinho, realizado entre o terceiro e o quinto dia de vida, é o método utilizado para diagnosticar a condição e possibilitar a intervenção nutricional precoce. O diagnóstico precoce permite a introdução de uma dieta restritiva, que exclui fontes naturais de fenilalanina, como carnes, leite, ovos e outros alimentos proteicos. A principal forma de tratamento é a adoção de uma dieta rigorosa, complementada por fórmulas especiais isentas de fenilalanina, garantindo que as necessidades nutricionais da criança sejam atendidas sem comprometer sua saúde neurológica (Martins et al., 2024).
Quando a fenilcetonúria não é diagnosticada e tratada de forma adequada, as crianças podem apresentar retardo mental severo e distúrbios comportamentais. O acompanhamento clínico de longo prazo, realizado por uma equipe multidisciplinar, é fundamental para o controle da condição e para promover o bem-estar da criança. Além disso, é necessário considerar não apenas os aspectos clínicos, mas também os fatores psicossociais do paciente, para que o tratamento seja efetivo e a qualidade de vida seja preservada (Oliveira et al., 2024).
No Brasil, a incidência de fenilcetonúria é estimada em 1 a cada 15.000 nascidos vivos. O diagnóstico precoce, realizado entre o terceiro e o quinto dia de vida, é fundamental para iniciar o tratamento de forma eficaz. Pacientes que não recebem tratamento adequado podem desenvolver complicações graves, como microcefalia e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor. Para evitar essas consequências, o Sistema Único de Saúde (SUS) disponibiliza gratuitamente as fórmulas especiais necessárias para o tratamento, facilitando o acesso ao tratamento nutricional para todas as crianças diagnosticadas com PKU (Dena et al., 2024).
Esses resultados reforçam a importância de um diagnóstico precoce e de uma intervenção terapêutica imediata, com foco na adesão a uma dieta rigorosa e no acompanhamento multidisciplinar contínuo, para garantir o desenvolvimento saudável e a qualidade de vida das crianças com fenilcetonúria.

Tabela 1 – Classificação das hiperfenilalaninemias

	Paciente
	Fenilalanina alvo (μmol/L)
	Fenilalanina alvo (mg/dL)

	Entre 0 e 12 anos
	120 – 360
	2 – 6

	Acima de 12 anos
	120 – 600
	2 – 10

	Gestantes
	120 – 360
	2 – 6


Fonte: BRASIL, 2020, p. 19

Evidenciado pela tabela 1, é fundamental que estabeleça faixas da concentração plasmática da fenilalanina conforme a idade para que se tenha parâmetro de monitorização e para orientação do processo de tratamento nutricional das crianças. Esses níveis sofrem influência da idade e da condição clínica que a criança se encontra. Por exemplo, uma restrição de fenilalanina no sangue entre 2 a 6 mg/dL é recomendada principalmente durante a infância, uma fase crítica do desenvolvimento (Araújo et al., 2023).  Esse   índice não está atrelado apenas   ao controle metabólico, mas também diretamente interligado no com processo de desenvolvimento desse público infantil com essa condição rara, visto que não foi controlado por proporcionar efeitos neurotóxicos da fenilalanina (Lemos et al., 2023).

4 DISCUSSÃO
Conforme Oliveira et al. (2024), a fenilcetonúria é uma condição genética causada pela deficiência na produção da enzima fenilalanina hidroxilase, responsável pela conversão da fenilalanina em outros aminoácidos. Essa deficiência leva ao acúmulo de fenilalanina e outras substâncias tóxicas no organismo. Quando esses compostos se acumulam no sistema nervoso central, podem ocasionar sérios danos neurológicos e cognitivos, comprometendo o desenvolvimento adequado das crianças afetadas por essa condição. Portanto, é crucial a adoção de medidas terapêuticas que visem reduzir os níveis plasmáticos de fenilalanina, prevenindo danos cerebrais irreversíveis.
A Tabela 1 apresenta a importância do controle rigoroso dos níveis de fenilalanina plasmática. Quando esses níveis ultrapassam os valores estabelecidos para a faixa etária, os riscos de efeitos nefrotóxicos aumentam significativamente. Assim, é essencial realizar monitoramento contínuo dos níveis plasmáticos de fenilalanina, considerando a idade da criança. O controle dietético adequado, que visa manter esses níveis dentro dos parâmetros recomendados, é uma ferramenta fundamental para garantir o bem-estar e o desenvolvimento saudável das crianças com fenilcetonúria.
O estudo de Dena et al. (2024) destaca as dificuldades enfrentadas por crianças e adolescentes no processo de adesão ao tratamento, especialmente em contextos sociais, como eventos escolares e festas. Nestes momentos, é comum o incentivo ao consumo de alimentos com alto teor proteico, o que é prejudicial para indivíduos com fenilcetonúria. Ferreira (2024) discute as dificuldades de aceitação da dieta, especialmente durante a adolescência. Após os 10 anos de idade, muitos adolescentes apresentam um aumento significativo nos níveis plasmáticos de fenilalanina, o que pode resultar em descompensação metabólica. A ingestão excessiva de carboidratos simples e lipídeos, combinada com o aumento da fenilalanina, favorece o ganho de peso, elevando o risco de síndrome metabólica.
Dessa forma, o processo de monitoramento dos parâmetros clínicos em pacientes com fenilcetonúria deve ser abrangente, incluindo não apenas a fenilalanina, mas também outros fatores que possam impactar a saúde metabólica e o desenvolvimento global da criança. A abordagem deve ser multifacetada, considerando os desafios sociais e nutricionais que esses pacientes enfrentam, especialmente durante a infância e adolescência.

5 CONCLUSÃO
A fenilcetonúria requer um diagnóstico precoce juntamente com um tratamento imediato. O principal meio clínico de controle é por meio de uma dieta que restrinja a ingestão de fenilalanina que visa evitar possíveis danos neurológicos que muitas vezes são irreversíveis. Nesse processo, requer um acompanhamento e uma equipe multidisciplinar que considera aspectos sociais e psicológicos para garantir um desenvolvimento saudável de crianças acometidas por essa condição genética. Entretanto, é crucial que ocorra a adesão do tratamento, no qual é crucial que ocorra o processo de monitoramento da fenilalanina levando em consideração a idade para prevenir complicações graves, como por exemplo síndrome metabólica. Portanto, é de extrema importância a implementação de estratégias individualizadas e um apoio contínuo visando a garantia da qualidade vidas e do bem-estar dos pacientes.
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