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Introducao Resultados

A Fenilcetonuria (PKU) € um erro inato do metabolismo no qual Sete individuos foram incluidos no estudo, quatro do sexo masculino, com

ocorre uma diminuicdo na acdo da enzima fenilalanina hidroxilase (PAH), mediana de idade de 15 anos (1Q: 14 - 17). Dos 7 pacientes avaliados, 5 possuem

responsével pela conversdo do aminoacido Fenilalanina (Phe) em Tirosina diagnostico de PKU Leve e 2 com diagnostico de PKU Classica. Tambeém foram

(Tyr), levando ao aumento dos niveis séricos de Phe avaliados dados antropométricos, conforme descrito na Tabela 1.

Tabela 1. Variaveis antropométricas e sua classificacdo de acordo com Percentil

O quadro clinico do paciente nao tratado se caracteriza por atraso no para ldade segundo critérios da OMS (n=6).

desenvolvimento  neuropsicomotor, retardo mental, convulsoes, Variaveis Mediana (10) Mediana (1Q)
o N _ _ _ Percentil / Idade
Irritabilidade, padrao autista de comportamento e microcefalia. O Peso (Kg) 5.2 (50.3 - 61.3) ]
tratamento consiste em dieta restrita em Phe e uso formula metabdlica rica Estatura (m) 1,58 (1,54 - 1,63) 13,2 (8,8 - 15,0)
IMC (kg/m?) 21,7 (19,0 - 24,3) 57,8 (30,7 - 90,5)

em aminoacidos e nutrientes e isenta em Phe. A dietoterapia consiste em

1Q: Intervalo interquartil.

restricao proteica de origem animal e algumas fontes proteicas de origem Quatro pacientes ja haviam apresentado alteracio na DMO anterior e

vegetal. realizavam suplementacdo de calcio e/ou vitamina D. Na inclusdo, dois

Dados da literatura demonstram reducdo da densidade mineral ¢ssea
(DMO) em pacientes com PKU, que pode ter como causa a ingestao
Inadequada de nutrientes chave para o metabolismo 0sseo, alteracoes

hormonais e/ou aumento dos niveis séricos de Phe.

Avaliar a relacao entre a ingestdo alimentar de Phe e nutrientes

Importantes para 0 metabolismo 0sseo e os achados de densitometria 0ssea

em pacientes com PKU.

A amostragem foi realizada por conveniéncia, levando em consideracao as

caracteristicas das doencas raras Todos 0s pacientes sdo acompanhados pelo

Servico de Genética Médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre e foram

Incluidos de acordo com 0s seguintes critérios:

« Diagnostico de PKU: PKU Classica ou PKU Leve;

« Tratamento: Dieta restrita em Phe e uso de formula metabdlica;

« Densitometria 0ssea: Exame com valor expresso em g/cm? e escore Z;

« Recordatorio Alimentar de 24 horas (R24h): Realizado até um ano apos a
realizacdo da densitometria 0ssea.

As densitometrias foram classificadas de acordo com os critérios da
Sociedade Brasileira de Densitometria Clinica em “Adequada DMO” e
“Baixa DMO” de acordo com escore Z, onde escore Z > -2,0 = Adequada
DMO e escore Z < -2,0 = Baixa DMO. Nao existem recomendacoes
especificas para essa populacdio em relacdo a distribuicdo dos
macronutrientes na dieta e a ingestao de micronutrientes, sendo utilizadas as
recomendacotes das DRIs de acordo com género e faixa etaria.

Dados relativos as densitometrias e a concentracdo serica de Phe e calcio
foram obtidos por revisdo de prontuario. A ingestdo de calcio, fosforo,
vitamina D e Phe foi quantificada com o auxilio do software Nutribase. Para

a analise estatistica foi utilizado o software SPSS, versao 18.
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pacientes apresentavam Baixa DMO. Os R24h foram aplicados, em média,

quatro meses apos a realizacdo das densitometrias 0sseas.

Tabela 2. Mediana da ingestdo de macronutrientes e micronutrientes e
percentual de adequacao em relacao a recomendacao das DRIs.

_ Mediana (1Q) 5
Nutrientes _ Adequacao (%0)
Macronutrientes
Carboidrato (%) 62,5 (58,7 - 80,2) 71,4
Lipideo (%) 10,9 (4,1- 22,3) 28,5
Proteina (%) 21,79 (14,3 - 27,5) 100

Phe (mg/dia) 400 (372 - 786) -

Micronutrientes Adequacao (%) (n)

Calcio (mg/dia) 1119,1 (948,7 - 1967,5) 85,7
Fosforo (mg/dia) 790,2 (637,6 - 899,3) 85,7
Vitamina D (mcg/dia) 34 (19 - 59) 100

DRIs: Dietary Reference Intakes para individuos do sexo masculino e feminino entre 14 - 30 anos. Adequacao (%):
Percentual da amostra que apresenta consumo adequado de acordo com a recomendacéo das DRIs.

De acordo com as DRIs, cinco paciente apresentaram distribuicao de
macronutrientes na dieta fora dos valores estabelecidos, tendo apenas um
paciente Baixa DMO; dois apresentaram ingestao inadequada, um de calcio e
um de fosforo, ambos com Adequada DMO conforme Tabela 2.

A analise dos valores séricos de Phe de toda a vida dos pacientes
apresentou mediana de 8,71 mg/dL (1Q: 7,82 - 11,22); os valores de calcio
serico estavam disponiveis para 5 pacientes, com mediana de 9,7 mg/dL (1Q:
9,5 - 9,9). Dos pacientes avaliados, 3 apresentaram valores de Phe sérica fora
dos niveis alvo de tratamento, destes pacientes, 1 apresentou baixa DMO.
N&o houve correlacédo significativa entre os nutrientes analisados e o valor de

escore Z. Nenhum dos pacientes apresentou historico de fraturas.

Conclusao

De acordo com os resultados encontrados, 0s pacientes apresentaram
bom controle dos niveis plasmaticos de Phe. No entanto, houve grande
variacao na ingestao dos nutrientes analisados, que pode ser explicada por

diversos fatores, como a aplicacao de apenas um R24h para cada paciente,

0 uso incorreto da formula metabolica e a suplementacdo de calcio e
vitamina D realizada.

Dessa forma, sdo necessarios estudos com maior tamanho amostral e
analise de pelo menos trés R24h para esclarecimento do real efeito da Phe e

nutrientes sobre o metabolismo 0sseo em pacientes com PKU.



