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RESUMO

Objetivo: Identificar o tipo de alimentacdo consumida por pacientes portadores de
fenilcetonuria devido a necessidade de restricdo dietética imposta pela doenca.

Método: Foi realizada uma revisao integrativa da literatura, utilizando artigos das bases de
dados da Scientific Electronic Library Online (ScieELO), Biblioteca Virtual em Saude (BVS)
e National Center for Biotechnology Information (PubMed) no periodo de 2012 a 2022.
Resultados: O tratamento fundamental para a fenilcetondria € uma dieta restrita em
fenilalanina, que deve ser iniciada desde o nascimento e mantida ao longo da vida. A
guantidade permitida varia conforme a idade e a gravidade da doenca, geralmente sendo
muito baixa. Isso implica a necessidade de evitar alimentos ricos em proteinas como carne,
oVvos, laticinios e leguminosas, que devem ser consumidos em quantidades muito limitadas.
Os alimentos permitidos incluem frutas, vegetais, graos e cereais com baixo teor de
proteinas, além de formulas especiais de nutricAo que fornecem todos os nutrientes
necessarios sem fenilalanina.

Consideractes Finais: A fenilcetonuria requer uma dieta altamente restritiva ao longo da
vida, 0 que pode ser desafiador e requer um planejamento cuidadoso para garantir o
atendimento das necessidades nutricionais. E crucial que os pacientes sejam
acompanhados por uma equipe especializada para desenvolver um plano de tratamento
personalizado, incluindo dieta, monitoramento nutricional e, se necessario, suplementacao.

Palavras-chave: Fenilcetonuria; Nutricdo; Alimentagéo; Fenilalanina.
ABSTRACT

Objective: To identify the dietary patterns of patients with phenylketonuria due to the
required dietary restrictions imposed by the condition.

Method: An integrative literature review was conducted using articles from the Scientific
Electronic Library Online (ScieELO), Virtual Health Library (BVS), and National Center for
Biotechnology Information (PubMed) databases from 2012 to 2022.

Results: The primary treatment for PKU involves a low-phenylalanine diet, which should be
initiated early in life and maintained throughout. The allowable amount varies by age and
disease severity, generally remaining very low. This necessitates avoiding protein-rich foods
such as meat, eggs, dairy, and legumes, which should be consumed in very limited
guantities. Permissible foods include fruits, vegetables, grains, and cereals low in protein,
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as well as special nutritional formulas that provide all necessary nutrients without

phenylalanine.

Conclusion: PKU necessitates a highly restrictive lifelong diet, which can be challenging
and requires careful planning to ensure nutritional needs are met. It is crucial for patients to
be supported by a specialized team to develop a personalized treatment plan, including diet,
nutritional monitoring, and, if necessary, supplementation.

Keywords: Phenylketonuria. Nutrition. Food. Phenylalanine.

INTRODUCAO

A Fenilcetonturia €& uma doenca
autossOmica recessiva, caracterizada
pela auséncia ou disfuncdo da enzina
hidroxilase (FHA),

consequéncia de alteracbes no braco

fenilalanina

longo do cromossomo 12 1. O excesso de
fenilalanina no sangue é toxico, lesando o
sistema nervoso central e causando
retardo mental progressivo e irreversivel 2.

A sua prevaléncia média global da
Fenilcetonuria (PKU) € de 1:10.000 recém-
nascidos, sendo uma doenca rara cuja
variacdo se da pelo numero de novos
casos em diferentes nagbes e grupos
étnicos pelo mundo 3. Ressalta-se que as
maiores taxas da doenca sdo encontradas
na Irlanda (1:4.500) e na Turquia (1:2.600)
4.

No Brasil, o Programa Nacional de
Triagem Neonatal realizou um estudo em
2001, expondo uma prevaléncia de
fenilcetondria de 1:15.839 °. Outro
levantamento, este de 2022, identificou a
prevaléncia de 1:24.780 incluindo na
pesquisa 18 estados brasileiros °.

Em 2001, o Ministério da Saude (MS)
langou a portaria n°822, pela qual instituiu

DéCiéncia em Foco. ISSN 2526-5946 2023; 7(2):87-97

o Programa Nacional de Triagem
Neonatal (PNTN) no Sistema Unico de
Saude (SUS), tendo a maioria dos
estados aderido ao programa,
promovendo acesso igualitario dos recém-
nascidos ao teste do pezinho,
gratuitamente  ofertado, tendo sido
preconizada sua realizagdo entre o
terceiro e o quinto dia de vida, o que
possibilitou, o devido acompanhamento
para odiagndstico positivo das doencas
triadas 7.

Destaca-se que grande parte dos
individuos portadores, ao nascer, nao
nenhuma

apresentam manifestacéo

clinica, no entanto, a deficiéncia

intelectual é a principal manifestacao
guando a fenilalanina (FAL) acumulada
ndo é tratada. Outros sintomas também
passam a ser perceptiveis, como, a
hiperatividade, anormalidades na marcha,
psicose, e mau cheiro no suor e urina.
Ademais, eles podem desenvolver
também a falta de pigmentacdo na pele,
nos cabelos eolhos, bem como erupcgdes
na pele como um eczema infantil 8.

No que tange ao tratamento, ela se

desenvolve através da prescricao de uma
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dieta com baixo teor de fenilalanina (FAL),
mantendo-se 0 monitoramento em niveis
adequados deste aminoacido para
permitir o crescimento e desenvolvimento
normais do individuo. O tratamento
dietético deve ser mantido durante toda a
vida e, mesmo que o seu desenvolvimento
neurolégico ja esteja completo na fase
adulta, altos niveis de fenilalanina podem
alterar as fungées cognitivas °.

Portanto, a fenilcetonudria é uma doenca
rara, que pode ser facilmente detectada
por meio do teste do pezinho ou através
de diagndstico clinico/laboratorial na fase
adulta. No entanto, ha muitos desafios
relacionados a adesao e continuidade do
tratamento. Justifica-se a importancia do
estudo pela necessidade de compreender
as praticas alimentares desses pacientes,
visando a melhorar a adesdo ao
tratamento e, consequentemente, a sua
gualidade de vida.

Nesse sentido, este estudo objetiva
identificar o tipo de alimentacdo
consumida por pacientes portadores de
fenilcetondria, considerando a

necessidade de restricdo dietética

imposta pela doenca.
METODO

Foi realizado estudo de revisao integrativa
da literatura. Este método e
frequentemente utilizado, uma vez que

contribui para 0 processo de
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sistematizacdo e analise dos resultados,
visando a compreensao do determinado
tema, a partir de outros estudos
independentes 1°.

A realizacdo da pesquisa ocorreu por
meio de seis etapas: (1) delimitacdo do
tema; (2) desenvolvimento da questao
norteadora; (3) escolha dos critérios de
incluséo e exclusao; (4) organizacao dos
estudos; (5) avaliacdo e sumarizacao dos
estudos; e (6) interpretacao e analise dos
estudos.

Desta forma, utilizou-se como questéo
norteadora: “Qual o tipo de alimentacéo
consumida por portadores de
fenilcetonuria tendo em vista as restricdes
dietéticas impostas pela doenga?”. Para a
elaboracdo da questdo norteadora, foi
utilizada a estratégia PICO. Deste modo,
P- representa paciente, populcdo ou
problema, que neste estudo constituio em
ocorréncia da aliemtntagcdo consumida
por portadores da fenilcetondria; |-
intevencado, tratamento, procedimentos e
testes diagnosticos; C- controle ou
intervencdo; e O- desfecho, que
corresponde ao beneficio para saude dos
pacientes 11,

Para busca de artigos, utilizou-se como
palavras-chaves: Fenilcetonuria, nutricao
e fenilalanina, sendo essas palavras em
inglés: “Phenylketonuria”, “nutrition” and
“‘phenylalanine”. Apds a delimitacdo das

palavras-chaves e estratégia de busca,




foram instituidos os critérios de incluséo,
selecionando apenas artigos originais, em
texto completo, idiomas em portugués,
inglés e espanhol, e publicacbes entre os
anos de 2012 a 2022, inclusos nas bases:
em Saude (BVS),
Scientific Electronic Library (Scielo) e

Biblioteca Virtual

National library of medicine (PubMed),

conforme o Quadro 1.

Foram excluidos os artigos que nédo

estavam de acordo com o0s objetivos,

artigos de revisao da literatura e artigos

gue ndo respondiam a questdo norteadora

da pesquisa.

Quadro 1. Estratégia de busca estabelecida para a selecdo dos artigos nas bases de

dados.
Palavras-Chave L .
Plataforma (DECS/MESH) Estratégia de Busca Filtros
. Portadores de patients with Idiomas: portugués, inglés e
Scielo . - .
fenilcetonuria phenylketonuria espanhol.
Texto completo;
. . . . . Fenilcetonurias; Fenilanina;
Dieta de pacientescom | diet of patients with . oo ’
BVS fenilcetondria phenylketonuria Blopterln.a,. (.astuAdo de
etiologia; inglés e
portugués; ultimos 10 anos.
Fenilcetondria eNutricdo;| Phenylketonuria and Ultimos 10 anos; texto
PUBMED Alimentacéo e Nutrition; Food and completo; disponivel
Fenilalanina. Phenylalanine. gratuitamente.

A analise dos dados foi realizada de

forma descritiva, procedendo-se a
categorizacdo dos dados extraidos dos
estudos selecionados em  grupos
tematicos, a partir da identificacdo de
variaveis de interesse e conceitos-chaves.

Dessa forma foram selecionados 64
estudos que se enquadravam no escopo
da pesquisa, que foram lidos na integra
para garantir que cumpriam todos os
critérios de inclusdo estabelecidos. Esse
processo resultou na identificagcdo de oito
estudos que atenderam aos critérios de

inclusdo da pesquisa, fornecendo uma
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base sélida para analise.

Sendo assim o0s resultados foram
categorizados em um quadro ajustado
para este propdsito contendo 0s seguintes
itens: autor/ano, titulo, objetivo,
delineamento do estudo e resultados, com
a finalidade de proporcionar uma analise
comparativa, de maneira que estas
viabilizassem a aquisi¢cao de respostas ao

problema do estudo.
RESULTADOS

Para a construcdo dos resultados

desta revisdo, utilizaram-se artigos

publicados nos anos de 2014 (2), 2016 (1),



https://www.scielo.br/

2018 (2), 2021 (1) e 2022 (2), todos com

delineamento transversal.

Os estudos

paises.

foram desenvolvidos

em diferentes

Quadro 2: Caracteristicas dos artigos incluidos na amostra que respondiam a questéao

norteadora.
AXL%R/ TITULO DELINEAMENTO OBJETIVO RESULTADOS
Visando
deficiéncias A terapia nutricional imediata
nutricionais (dieta com baixo teor de
especificas Analisar pratos |proteina natural e
em dietas preparados fenilalanina,  suplementada
PIMENTE g o ) -
L et al |cOM restflgao Estudo _espegﬁcamente para \com misturas de a_lmlno_audos
201413 ' |de proteinas: |transversal individuos ~ com PKU, lisentos de fenilalanina e
' aluguns fatos guantoao perfil lipidico |alimentos especiais com
praticos no eteores de ferro ezinco. |baixo teor de proteina)
manejo continua a ser a base do
dietético da tratamento.
PKU
A oferta de proteinas e o
consumo de todos o©s
Pacientes aminoacidos essenciais foram
com PKU em suficientes. Pacientes com
uma dieta Investigar a oferta de oferta total de proteina de
relaxada . . 120% ou mais da quantidade
ROHDE et |podem estar |[Estudo mlcronutrlentes €M |recomendada e pelo menos
al.,2014%*. |em risco de [transversal E)ac_|entes, ; ©om o5 g de proteina por kg de
deficiéncias gnllcetonurla (PKU) em peso corporal de mistura
dieta relaxada. S
de aminoacidos
micronutrient fora
es m suficientes supridos com
todos o0s micronutrientes
investigados.
A dieta para portadores de
fenilcetonuria consiste em trés
partes: restricdo severa de
Phe na dieta; substituicdo de
Intervencéo néo—P_he aminoacidos com um
ROCHA,; dietética no substituto .
MACDON |manejo  da |Estudo pescreve~r acerca da proteic
X L intervengdo dietética no |0 comumente suplementado
ALD, 2016 |(fenilcetonudria |transversal : : . cid ‘s
15 . perspectivas manejoda fenilcetondria. |com aci 0s graxos esse.nu{:us
atuais e outros micronutrientes; além
de alimentos com baixo teor
de proteina de frutas, alguns
vegetais, acucares, gorduras
e Oleos e alimentos
com baixo teor de proteina.
Padrdes Explorar os custos de
dietéticos, alimentos com baixo teor
custo e de proteinas (LPFs) |Os portadores consumiam
MICOCH adeséao a Estudo n_ecessérias para uma |maioritariamente farinhascom
et al., 2018 |dieta de baixa | = - dieta pobre em baixo teor de proteinas,
16, proteina de proteinas (LPD), bem |massas, pastelaria basica e
fenilcetondria como padrbes |doces.
e outras alimentares e adeséo a
doencas uma LPD.
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metabdlicas
hereditérias
Os portadores de PKU
apresentam risco de
intolerdncia aos hidratos de
Status de . . carbono e resisténcia de
- Analisar o metabolismo |. : . .
COUCE et |carboidratos Estudo de  carboidratos  em insulina, mais evidente nos
al., em pacientes i | acientes com adultos e doentes com
2018". com ransversa Ei erfenilalaninemia excesso de Peso,
fenilcetonaria P ' provavelmente  relacionado
com a sua maior ingestédo
caldrica sob a forma de teor
de hidratos de carbono.
Examinar 0o estado |A ingestdo de sodio, gordura
nutricional de saturada e acucares
Estado .
e adultos com PKU |adicionados excedeu as
nutricional de consumindo uma |recomendacbes para adultos
VIAU etal., |adultos com |Estudo . ~ nendac P
202118 fenilcetondria |transversal ingestao normal  de |saudaveis, ] embora  a
' tratados com proteinas sem alimentos |qualidade média da dieta
: médicos apés serem [fosse comparavel a uma
pegvaliase : ~
tratados com pegvaliase |populacéo adulta de
por 1>ano. referéncia nos EUA.
Niveis seguros de ingestéo de
Revisar experiencias |proteinas relacionados a
clinicas e |idade devem ser encorajados
Recomenda recomendacdes de |com 40% adicionais de
COSKUN | ¢ especialistas em suplementos de aminoéacidos
Oes sobre |Estudo ) s e
et al., fenilcetondria |T | diagnasticos, L, um fator compensatorio de
202219, na Turauia ranversa tratamento e |20% para contabilizar a
q acompanhamento de |digestibilidade e utilizagdo de
pacientes  pedriatricos |aminoacidos do suplemento e
com PKU na Turquia. uma compensacao adicional
de 20% para otimizar o Phe.
Investigacéo
preliminar do
microbioma e
. Comparar  as .
diferencas . L Os pacientes que receberam
S diferencas dietéticas e do ; .
dietéticas em . . X . Palynzig consumiram uma
acientes microbioma intestinal orcentagem menor  de
MCWHOR (F:)om entre pacientes adultos puilocalongias de proteina total
TER . .. |Estudo em uma dieta PKU |2 : P
¢ | fenilcetonaria transversal tradicional com e quantidades menores da
€ als lem terapia de maioria dos micronutrientes,
202220, P Aqueles que receberam . .
substituicdo a terapia de substituicio |MaS _ consumiram  maiores
enzimatica rapl tuic guantidades de proteina
enzimatica Palynzig em |.
em . . . intacta e colesterol.
uma dieta Liberalizada.
comparacao
com terapias
tradicionais
DISCUSSAO considerando as restricbes dietéticas

impostas pela doenga, sdo: alimentos com

Os resultados apontaram que 0sS

baixo teor de proteina natural e

principais alimentos consumidos por

fenilalanina, farinhas com baixo teor de

portadores de fenilcetonduria,
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proteinas, massas, confeitaria basica,
doces, além de frutas, alguns vegetais,
acucares, gorduras e 6leos com baixo teor
de proteina 13 1516,

A fenilcetonuria (PKU) € um dos erros
inatos do metabolismo, com padréo de
heranga autossomico recessivo. O defeito
metabdlico ocorre na enzima hepatica
fenilalanina  hidroxilase, levando ao
acumulo do aminoécido fenilalanina no
sangue (FAL)*.

Dessa forma, o diagndstico precoce no
periodo neonatal, associado a terapia
nutricional imediata com baixo teor de
proteina natural e fenilalanina
suplementada, com  misturas de
aminoacidos isentos de fenilalanina e
alimentos especiais com baixo teor de
proteina, continua sendo a base do
tratamento desses individuos. No entanto,
esses alimentos sdo pobres em nutrientes
essenciais, como acidos graxos, ferro
(Fe), zinco (Zn) e &cidos graxos 6mega-3
(n-3), reforcando a necessidade de
suplementacdo adequada para cobrir as
necessidades individuais dos pacientes 2.

Um estudo realizado por Rohde et al.14
com sessenta e sete pacientes com
tolerancia a fenilalanina evidenciou que a
oferta de proteinas e o consumo de todos
0s aminoacidos essenciais foram
suficientes em todos o0s pacientes.
Pacientes com oferta total de proteina de

120% ou mais da quantidade
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recomendada e pelo menos 0,5 g de
proteina por kg de peso corporal da
mistura de aminoacidos foram
suficientemente supridos com todos o0s
micronutrientes investigados 4.

Segundo Rocha e Macdonald!®, a
deficiéncia enzimética causa acumulo de
fenilalanina e, se nédo for tratada, levara a
uma deficiéncia intelectual profunda e
irreversivel na maioria das criangas.
Dessa forma, a dieta consiste em trés
partes: 1) restricdo severa de fenilalanina
(Phe) na dieta; 2) substituicdo de
aminoacidos ndo Phe por um substituto
proteico comumente suplementado com
acidos graxos essenciais e outros
micronutrientes; e 3) alimentos com baixo
teor de proteina, como frutas, alguns
vegetais, acUcares, gorduras, Oleos e
alimentos especiais com baixo teor de
proteinas 1°.

Corroborando com Micoch et al., a
PKU e varias outras doencas metabdlicas
hereditarias necessitam de uma dieta
pobre em proteinas ao longo da vida; caso

contrario, podem acarretar Vvarias

complicacbes a saude. Todavia, neste
estudo observou-se que o0s doentes
consumiam majoritariamente farinha com
baixo teor de proteinas, massas,
confeitaria basica e doces 1.

Além disso, os pacientes com PKU
apresentam risco de intolerancia aos

carboidratos e resisténcia a insulina, mais
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evidente nos adultos e doentes com
excesso de peso, provavelmente
associado a maior ingestdo caldrica na
forma de carboidratos ¢

Conforme Viau et al.’8, a pegvaliase é
uma terapia de substituicdo enzimatica
que reduz a fenilalanina sanguinea em
adultos com PKU e frequentemente
permite a normalizacdo da ingestdo de
proteina. Os pacientes tratados com
pegvaliase podem consumir uma dieta
sem restricdes de proteinas adequadas e,
em geral, apresentam niveis normais de
proteinas, micronutrientes e &cidos
graxos. Ressalta-se que a nutricao
continua sendo um  componente
primordial do cuidado a medida que os
pacientes se adaptam a uma dieta normal
18_

No que tange a Coskun et al.’®, a
ingestao total de proteinas ndo deve ser
limitada; portanto, niveis seguros de
ingestdo de proteinas relacionadas a
idade devem ser encorajados, com 40%
adicionais de suplementos de
aminoacidos L, um fator compensatério de
20% para contabilizar a digestibilidade e
utilizacdo de aminoacidos do suplemento,
e uma compensacéo adicional de 20%
para otimizar e controlar a fenilalanina 1°.

Por conseguinte, um estudo
comparando pacientes em uma dieta
restrita em PKU com pacientes recebendo
enziméatica

terapia de substituicao
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Palynzig em uma dieta liberada
demonstrou que o0s pacientes que
receberam Palynziq consumiram uma
porcentagem menor de quilocalorias de
proteina total e quantidades menores da
maioria dos  micronutrientes, mas
consumiram maiores quantidades de
proteina intacta e colesterol %°.

Devido a dieta ser muito restritiva e o
tratamento ser vitalicio, 0 encorajamento
para a adesdo imediata e continuada do
tratamento requer o apoio familiar, bem
como a assisténcia prestada por uma
equipe multiprofissional, responsavel pelo
acompanhamento continuo dos casos
positivos 2L,

Desse modo, €é imprescindivel a
implementagcéo da educacéo permanente
em salde nas instituicbes, com a
participacéo de gestores, profissionais de
salde e usuarios, para que a qualificacao
dos profissionais seja efetiva. O
enfermeiro qualificado para o exercicio
profissional desenvolve suas funcdes de
forma eficiente e eficaz, garantindo uma
assisténcia global e humanizada aos
pacientes com diagnéstico de PKU 22,

Fortalezas da pesquisa incluem a
abrangéncia internacional dos estudos
selecionados e a variedade de métodos
utilizados para analisar o impacto da dieta
na fenilcetondria. No entanto, limitagfes
podem incluir a falta de estudos

longitudinais de longo prazo sobre os




efeitos da dieta e terapias alternativas

emergentes.

CONSIDERACOES FINAIS

A fenilcetonuria demanda uma
abordagem rigorosa na dieta ao longo da
vida, devido a necessidade de controle
estrito da ingestdo de fenilalanina. Este
estudo destacou que a dieta restrita é
fundamental desde o nascimento, sendo
essencial para prevenir complicacbes
neurolégicas severas.

Os resultados indicam que alimentos
convencionais ricos em proteinas devem
ser evitados ou consumidos em
guantidades minimas, enquanto frutas,
vegetais, graos e cereais com baixo teor
de proteinas, juntamente com férmulas
nutricionais especiais, sao fundamentais
na alimentacdo desses pacientes.

A adesdo a essa dieta € um desafio
significativo, destacando a importancia de
um plano de tratamento individualizado
gue inclua acompanhamento nutricional
regular e, se necessario, suplementacao.

Portanto, ¢é importante que o0s
profissionais de saude, especialmente
enfermeiros, estejam capacitados para
fornecer suporte continuo e educar
pacientes e suas familias sobre a
importancia da dieta e do manejo
adequado da fenilcetonuria para garantir
uma qualidade de vida saudavel.

Vale destacar que o desenvolvimento
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deste estudo possibilitou a identificacao
da escassez de estudos detalhados sobre
0 papel do enfermeiro no tratamento de
pacientes com fenilcetonuria. Assim, este

estudo poderd contribuir para o

desenvolvimento de mais pesquisas
acerca do tratamento dietético dos

pacientes com diagnostico da PKU.
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