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A Fenilcetonúria(PKU) materna é um dos agentes reconheci - 
damente teratogênicos em humanos,produzindo  quadro ca - 
racterizado basicamente por microcefalia,retardo rnental  e 
anomalias cardíacas na prole das mães que apresentà  esta 
doença.Em anos mais recentes identificaram-se pessoas q.ue, 
mesmo tendo níveis de fenilalanina(PHE) plasmática tão  e- 
levados quanto os dos portadores de PKU,não apresentam   I 
suas manifestações clínicas,em especial o retardo mental . 
Estes indivíduos são chamados de portadores de Hiperfenila 
laninemia Benigna(HPAb). Uma questão ainda .não respondida 
é se as mulhere.s portadoras de HPAb compartilham com    á.s 
portadoras de PKU dos mesmos riscos teratogênicos em   sua 
prole.Para investigar este problema,estamos avaliando   os 
níveis plasmáticos de PHE em mães de crianças com  retardo 
mental e/ou microcefalia sem diagnóstico definido.Até    o 
presente momento foram testadas 12 mães.Nenhum resultado I 
alterado ainda foi encontrado,m as isto provavelmente   se 
deve ao ainda pequeno número da amostra,uma vez que a inci 
dência de HPAb é estimada em aproximadamente 1:20.000 pes- 
soas na população geral.. 
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