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A Fenilcetondria(PKU) materna € um dos agentes reconheci -
damente teratogénicos em humanos,produzindo quadro ca -
racterizado basicamente por microcefalia,retardo rnental e
anomalias cardiacas na prole das mdes que apresenta esta
doenca.Em anos mais recentes identificaram-se pessoas (.ue,
mesmo tendo niveis de fenilalanina(PHE) plasmatica tado e-

levados quanto os dos portadores de PKU,ndo apresentam |

suas manifestacbes clinicas,em especial o retardo mental .
Estes individuos sdo chamados de portadores de Hiperfenila
laninemia Benigna(HPAb). Uma questdo ainda .ndo respondida
€ se as mulhere.s portadoras de HPAb compartilham com a.s
portadoras de PKU dos mesmos riscos teratogénicos em sua
prole.Para investigar este problema,estamos avaliando os
niveis plasmaticos de PHE em mdes de criancas com retardo

mental e/ou microcefalia sem diagnéstico definido.Até o
presente momento foram testadas 12 mdes.Nenhum resultado |
alterado ainda foi encontrado,m as isto provavelmente se

deve ao ainda pequeno numero da amostra,uma vez que a iInci
déncia de HPAb € estimada em aproximadamente 1:20.000 pes-
soas na populacdo geral..
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