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Resumo

A fenilcetonuria € uma doenca hereditaria caradda pela auséncia de uma enzima que
participa da eliminacdo do aminoéacido fenilalaniobtido por meio da alimentacdo. Essa

deficiéncia metabdlica gera um excesso do aminoagite se torna toxico ao organismo,

resultando principalmente em danos cerebrais. Acgéb precoce da fenilcetonuria seguida
do tratamento nutricional com dieta restrita emilédamina permite que a crianca se

desenvolva normalmente sem as complicacdes meB#&iesirabalho relata uma estratégia de
abordagem reflexiva e transdisciplinar da feniloét@, realizada com académicos de

Nutri¢cdo, levando o aluno a descobrir as dificutado cotidiano dos profissionais de saude
que vao lidar com o tratamento dessa doenca etidiscuealidade dos pacientes e seus
familiares.
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1. Introducéo

A fenilalanina (PHE) € um aminoacido que esta priesem quase todos os alimentos,
com importancia na constituicdo das proteinas eocpracursor de outras moléculas. Uma
pequena parte da fenilalanina que ingerimos é jimecada pelo organismo na sintese protéica,
mas o0 excedente, que geralmente corresponde a rpaite#, € convertido em outro
aminoacido, a tirosina, por uma enzima produzidafigado e denominada fenilalanina
hidroxilase (PAH). A tirosina, por sua vez, além sk utilizada na sintese protéica, €
precursora de substancias importantes como melan@arotransmissores € hormonios
(adrenalina e tiroxina).

Para a maioria das pessoas a fenilalanina é unernigieb nutriente presente na
alimentac&oCarvalhoet al. (2003) estimam,m entanto, que cera® uma crianca a cada 24.310
nascidas no Brasé incapaz de produzir a enzima fenilalanina hidasei, impossibilitando o
organismo de converter o excesso de fenilalaninatismina. A interrupgdo desta via
metabdlica provoca o acumulo do excedente da fenita ingerida (hiperfenilalaninemia)

que, nesta condicdo, é convertida em outra subatama@cido fenilpiravico (excretado na
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urina e também encontrado no suor). No organisnéagiado fenilpirdvico € um inibidor de
vias metabdlicas responsaveis pela producdo dendetalos lipideos importantes na
constituicdo da membrana de mielina, fundamenta pduncionamento dos tecidos neurais,
0 que compromete gravemente o desenvolvimento légico do individuo (ADKISON e
BROWN, 2008). Estas pessoas, incapazes de conwrtenilalanina em tirosina, sao
denominadas fenilcetonuricas.

O gene que codifica a enzima fenilalanina hidreelasta localizado no cromossomo
12, j& sendo descritas mais de 500 mutacOes diésrezm suas regides codificadoras
(www.pahdb.mcgill.co). A fenilcetonuria (PKU) é wrro inato do metabolismo, uma doenca
genética de heranca autossdmica e carater receBgsidem acontecer também casos menos
frequentes de hiperfenilalaninemia causados peldamacdo de um co-fator enzimatico
importante para a hidroxilacdo da fenilalaninagtaatdrobiopterina (BH4), resultando em
uma fenilcetonuria maligna ou atipica com quadmarelégico mais grave (VILARINHGet
al., 2006).

Ao nascer, o fenilcetonurico apresenta fenétipanével de fenilalanina normais, mas,
a partir dos primeiros dias de vida com a ingestho leite materno, ocorre o
comprometimento de sua salde. Para prevenir damagesenvolvimento neurolégico é
fundamental que ocorra a deteccao precoce da doamca o terceiro e o sétimo dia de vida,
por meio do “Teste do Pezinho” (AMORIBt al, 2005). No Brasil, foi instituido em 2001 o
Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) arpdatportaria 822/01 do Ministério da
Saude, que busca abranger todos os recém-nasadoaiss O “Teste do Pezinho” detecta
doencas genéticas que podem ter seu agravametdadcedesde que se inicie um tratamento
imediato ao nascimento. As doencas detectadastip@dem neonatal sdo: fenilcetonuria,
hipotireoidismo congénito, fibrose cistica, doengdsformes e outras hemoglobinopatias.

Discute-se a possibilidade de tratamentos altewgipara a fenilcetondria por meio
de terapia génica ou reposi¢do enzimética, maalialade mais préxima dos pacientes ainda
consiste em restaurar os niveis normais de feniteano sangue com a restricdo dietética a
alimentos ricos em fenilalanina (VILARINH®t al, 2006). A dieta € um fator de
complicacdo, uma vez que a lista de restricdesténsx e engloba alimentos comuns no
cotidiano (arroz, feijao, todos os tipos de carogss, diversas frutas e vegetais, derivados de
leite e soja), sendo necessaria a suplementaca@mutos denominadasedicalfoodsou
férmulas metabdlicas, que consistem em uma miskeir@minoacidos isentos de fenilalanina
que irdo amenizar as caréncias causadas pela@estiiimentar. Até mesmo o leite materno

geralmente é substituido por formulas de baixodedenilalanina, considerando que o inicio
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precoce do tratamento reflete a eficiéncia dosltaabas. Deve-se considerar também que a
auséncia completa de fenilalanina pode ser pregidois leva ao quadro de sindrome de
abstinéncia ééficit de desenvolvimento (JORDHE al.,, 2004).

Em situacbes normais, o indice de ingestdo diaeapibteinas necessarias ao
organismo nao seria atingido sem extrapolar a takaima de fenilalanina, pois este
aminoacido representa de 2,4 a 9% da constituiggubteinas encontradas na maioria dos
alimentos (FRANGIPANI e OLIVEIRA, 2007). E tolerdyeara o fenilcetonurico a ingestéo
maxima de 20mg de fenilalanina a cada 100g da atagéo. Estes baixos indices de
fenilalanina sdo encontrados em alimentos como bahs de gomas, pirulitos, picolés,
algodao-doce, geléias, goiabada, farinha de tapipobvilho de mandioca, sagu, sucos
artificiais, refrigerantes isentos de aspartjrgeoselha, café, cha, alguns cremes e pudins e
pos paramilk-shakeisentos de fenilalanina (MONTEIRO e CANDIDO, 200E)importante
considerar que estes alimentos ndo suprem todacassidades nutricionais do individuo. A
suplementacdo com a mistura de aminoacidos forapmeximadamente 75% da demanda
protéica da dieta e, devido a ndo producéo dertaqselo organismo do fenilcetondrico, este
aminoacido precisa ser ingerido diariamente emaqugdies de 100 a 120mg por kg de massa
corporal do paciente (FRANGIPANI e OLIVEIRA, 2007).

A adesao imediata e a continuidade do tratamemteétidio podem ser dificultadas por
fatores como: pressodes de integracdo social; @tdinanceira devido ao custo elevado dos
alimentos especiais; falta de produtos com team@szidos de fenilalanina; desconhecimento
da quantidade de fenilalanina nos alimentos comassstm como, das implicagdes da dieta na
saude do paciente (BRANDALIZE e CZERESNIA, 2004)ntportante considerar ainda que
em muitas regides brasileiras, portadores de foittiria precisam se deslocar para
encontrar centros mais capacitados para o tratanfgi@NTEIRO e CANDIDO, 2006).

Apesar da complexidade conceitual, a fenilcetonpaemite explorar, do ponto de
vista bioquimico, a causa de uma doenca genética possibilidade de tratamento
(CAMARGO e INFANTE-MALACHIAS, 2007) e, mesmo sende ocorréncia rara, € uma
doenca grave e digna de atencdo na formacdo detraicad em NutricAo. Assim, €
fundamental a promocéo de situacfes em que adamildria possa ser abordada em aspecto

amplo, evitando assim, possiveis falhas profisssopar desconhecimento ou informacdes

4 O aspartame corresponde ao edulcorante E 951 seifidado em produtos industrializados para stiisto aglcar
comum (sacarose). Sua formula quimica, N-L-alfae8g -fenilalanina 1-metilester, sendo portantaym dipéptido
sintético composto pelos aminoacidos aspartatendafanina. Por esta razdo, alimentos industedliz que contém
aspartame devem mostrar um aviso do tipo "Conténtaf@nina”, pois a ingestdo excessiva deste amidodgode ser
prejudicial a individuos com fenilcetoniria (Magansgt al, 2007).
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equivocadas. Deve-se considerar ainda a escassefonlas de informacédo capazes de
esclarecer em detalhes o tratamento nutricional @adi¢cdes em que a dieta possa mudar a
historia natural da doenca.

Considerando que a conduta terapéutica da fenildatoé apoiada em conhecimentos
de Genética, Bioquimica, Nutricdo e Fisiologia, cwistas a educacdo ndo formal, aos
valores culturais e a realidade sécio-econdmicandividuo, o presente trabalho objetivou
relatar uma experiéncia onde professores puderaan dé forma transdisciplinar, inserindo
seus alunos em um contexto que permitiu 0 exeraleiosua criatividade e potencial

investigativo.

2. Desenvolvimento

O trabalho foi realizado no curso de Nutricdo dat@e Universitario de Caratinga
(UNECY, baseando-se numa proposta de atividade pedagfigicanfocou a fenilceton(ria
em questdes desafiadoras capazes de instigar deflecotidianas, vivéncia profissional e
investigacao cientifica. Participaram da atividaddurmas de primeiro periodo, na disciplina
de Biologia (Embriologia, Genética e Evolucao).

Os alunos realizaram busca por rétulos de alimegtes destacavam a adverténcia
quanto a presenca de fenilalanina e, ainda, rétgles ndo traziam a informacédo, mesmo
contendo o aminoacido em sua composicao. Eles festimulados a discutir quais seriam 0s
problemas causados aos consumidores portadoresnideefonuria, caso utilizassem esses
produtos, através de debate aberto com a partémpae professores das areas de Genética e
Nutric&o.

Pesquisou-se em duas maternidades da cidade seste ‘do Pezinho” era realizado
gratuitamente. Questionou-se, também, quanto a al@msia de nascimento de
fenilcetondricos nestes locais, mas os alunos nitovebam dados precisos e oficiais.
Novamente as informagdes foram debatidas em sahalde onde levantou a necessidade de
campanhas de conscientizagcdo da populacdo quantonpartancia do teste e a
disponibilizacdo de dados epidemioldgicos em miwehicipal realizada de forma eficiente e
pratica pelos 6rgéos gerenciadores dos sistemsaldie.

Através do auxilio de nutricionistas, os alunos usartam dietas especiais para
fenilcetonuricos, considerando cada fase do desamento do ciclo de vida: recém-nascido,

infancia, adolescéncia e fase adulta.

5 Instituicdo de Ensino Superior localizada naé@tpste do Estado de Minas Gerais, Brasil.
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Realizou-se levantamento do custo dos alimentoscesp disponiveis no Brasil para
fenilcetonuricos. Os alunos buscaram sites nariatete empresas que comercializavam tais
produtos, entrando em contato com as mesmas atlavésnail para viabilizar a cotacao de
precos.

Elaborou-se e adaptou preparacbes no LaboratérioTé@mica Dietética, com
acompanhamento de nutricionista e comparou-seto cam o de uma dieta normal;

Confeccionou-se material educativo para distribuigd unidades de saude, contendo
informacdes sobre a importancia do “Teste do peZiato tratamento de doencas genéticas.

Realizou-se levantamento bibliografico. O tempa@lesiecido para a elaboracédo do
trabalho a ser apresentado foi de 45 dias.

Os resultados obtidos foram apresentados sob afdeworkshopcujo tema central
“Nutricdo Aplicada a Doencas Genétifaspropiciou o interesse coletivo de académicos,
professores e profissionais da area de saude.

Observou-se um bom envolvimento dos alunos convalade, considerando que os
grupos buscaram apresentarworkshopmais atividades do que fora proposto, tais como:
dramatizacdo, exposicdo de mesas com os alimestositigos e proibidos e o relato de
contato com fenilcetonuricos e familiares, obtido eedes sociais, buscando demonstrar a
realidade do controle da doenga no dia-a-dia.

A principal dificuldade encontrada pelos alunosseeprocesso foi relacionada a
complexidade na elaboracdo das dietas para satisfamto as necessidades nutricionais
quanto as restriches alimentares do paciente. Mesbma a escassez de literatura
especializada e sendo alunos de primeiro peri®grupos conseguiram alcangar sucesso na
atividade sob a orientacdo de nutricionistas psoies do curso, que mostraram os pontos de
atencdo na construcdo de uma dieta para paciantesacessidades especiais.

No decorrer do periodo em que a atividade foi agh¢ destacaram-se alguns topicos
de formacdo da sensibilizacdo profissional, obskryanas apresentagbes dos grupos de
alunos:

» Percepcdo da dificuldade do fenilcetonurico, ows damiliares, na autonomia de consumo

de determinados alimentos sem orientacdo de pmofas qualificado (no caso, o

® Nos Workhops também eram abordadas outras doeegearater genético, tais como a galactosemiasiadtome de
Down.
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nutricionista), devido a ineficiéncia de informag@® contetdo de fenilalanina nos rétulos,
especialmente em relacdo as proporgées do amimgacid

* Discussao de questdes politicas e sociais de sailiea quando os alunos levantaram a
possibilidade de casos isolados de nascimento®ras zurais sem a triagem neonatal;

* Preocupacgéao do aluno com o custo elevado e aldifida de acesso aos alimentos especiais
para fenilcetonuricos e, ainda, com a complexiddealculos na elaboracdo da dieta do
paciente, exigindo grande atencéo da familia;

* Visdo multiprofissional do aluno quanto as necesid do fenilcetonurico, desde o
momento da deteccdo, como no aconselhamento genétompanhamento meédico,
nutricional, assisténcia social e psicoldgica;

* Criatividade na elaboracédo de material educativa odormacdes sobre a importancia do
“Teste do Pezinho” e o tratamento de doencas gasétutilizando linguagem clara e
acessivel, contribuindo também como ferramentaiadit no processo de educacgdo
nutricional. Esse material educativo foi distribmidas unidades de salde e nas visitas
domiciliares realizadas pelos alunos de turmas maacadas em areas onde acontecem 0s
estagios curriculares, internato rural e interaimpanhista.

Estes pontos demonstram que o objetivo de reflexd@lidisciplinar foi alcancado,
elevando a discussdo aos diversos aspectos qui@mva doenca genética, e ainda, que 0s
alunos foram sensibilizados quanto ao seu papeicalsocial enquanto profissionais de

saude.

3. Concluséao

Os resultados alcancados com o envolvimento e ag#ov dos alunos de Nutricdo na
atividade proposta pela disciplina Biologia (Emhripa, Genética e Evolugcdo) mostram a
importancia do professor de disciplinas de formdgdsica-estrutural nos cursos da area de
saude.

A interface e a contextualizacdo de disciplinasgdadsna formacao do nutricionista
permitem ao aluno dos periodos iniciais compreeadinamica de sua formacado pautada em
reflexdes e na logica do conhecimento estrutuegy wista que o raciocinio clinico é formado
por conhecimentos fundamentados na pratica cli@icas conceitos basico-estruturais dos

fendmenos bioldgicds Por isso, na formacdo do nutricionista, a orgayéip de disciplinas

" Desta forma, é possivel a modulagéo da Biologisemtido de contextualiza-la na formacdo do nutmista. Por sua vez,
ao hidlogo, é oferecida a oportunidade de conhecaudar a construir as ciéncias da nutricdo, semdaliferencial na
qualidade da formacao do aluno e na prépria expaeé&lo professor.
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deve ser entendida como uma forma organizada debdisdo de conteudos visando, no
futuro, o cuidado integral do sujeito.

Foi possivel concluir que o desafio ao exerci@ohdbilidades profissionais pode
contextualizar o tema de estudo, estimulando o leimwvento do aluno, promovendo a

aprendizagem significativa e sensibilizando o desleimento de seu potencial humanitéario.
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PHENYLKETONURIA: A REFLEXIVE AND TRANSDISCIPLINARY  APPROACH
TO THE GENETICS PROGRAM OF NUTRITION COURSES

Abstract

Phenylketonuria is an inherited disease caused hiey absence of an enzyme, which
participates in the elimination of the amino ackeepylalanine obtained from food ingestion.
This metabolic deficiency generates an excess afi@acid that becomes toxic to the body,
resulting mostly in brain damage. Early detectibmpluenylketonuria, followed by treatment
with nutritional diet restricted in phenylalaniralows the child to develop normally without
mental complications. This paper presents a reféexand interdisciplinary approach to
phenylketonuria carried out with academics in Niatni Courses, leading the students
themselves to discover the daily difficulties oatiecare professionals who involved with the
treatment of this disease, and discuss the re#lpyatients and their families.

Keywords: phenylketonuria; nutrition; genetic diseases;gdisciplinary
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