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RESUMO
OBJETIVO: Verificar o perfil sociodemogrifico e a frequéncia

de abandono de tratamento dos portadores de fenilcetontria
atendidos em um servico de referéncia. METODOS: Estudo
retrospectivo, transverso, descritivo, com abordagem quantitativa,
envolvendo todos os prontudrios de pacientes fenilcetondricos,
atendidos no Servico de Referéncia de Triagem Neonatal do
Centro de Satide-Escola Marco da Universidade do Estado do
Pard, até novembro de 2013, com protocolo de autoria prépria.
RESULTADOS: No total, 36 pacientes compuseram a amostra;
52,77% eram do sexo feminino e 47,23% do sexo masculino.
Trés quartos nio residiam em Belém (75%). Apenas um caso
de abandono do tratamento (2,77%) foi confirmado, ou seja,
um néimero {nfimo. Quanto ao diagnéstico da doenca, 80,55%
foram precoces. CONCLUSAO: O perfil sociodemografico tra-
cado no atendimento do Centro de Satide-Escola da Universi-
dade do Estado do Pard foi: uma crianca entre zero a 4 anos,
do sexo feminino, diagnosticada precocemente, nao residente
em Belém, com tratamento efetivo, sem intercorréncias que a
fizessem abandonar o tratamento.

Descritores: Fenilcetontria; Perfil de satide; Triagem neonatal;
Pacientes desistentes do tratamento

ABSTRACT
OBJECTIVE: To check the sociodemographic profile and the

frequency of treatment abandon of phenylketonuria patients
treated at a reference service. METHODS: Retrospective,
cross-sectional, descriptive, quantitative approach study,
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involving all records of phenylketonuria patients treated at the
neonatal screening reference center of the Marco School Health
Center of State University of Pard until November 2013, with
own protocol. RESULTS: It was counted 36 pacients, 52.77 %
were female and 47.23% male. 3/4 doesn’t live in Belém (75%).
Only one confirmed case of noncompliance (2.77%), small
number, however should be eradicated. Regarding the diagnosis
of this disease, 80.55% were early. RESULTS: The sample was
composed of 36 patients; 52.77 % were female and 47,23%
male. Three of each four patients did not live in Belém (75%). We
observed only one confirmed case of noncompliance (2.77%),
that is a small number. Regarding the diagnosis of this disease,
80.55% were early. CONCLUSION: The sociodemographic
profile in stroke care Centro de Satide-Escola Marco was a
child between zero to 4 years old female diagnosed early,
non-resident of Belém, with sporadic and effective treatment
without complications that made them to abandon treatment.

Keywords: Phenylketonuria; Health profile; Neonatal screening;
Patient dropouts

INTRODUCAO

Caracterizada como uma desordem genética autossdmica
recessiva, a fenilcetondria ¢ originada de mutagées genéticas
que alteram a producio da enzima hepdtica fenilalanina-hidro-
xilase, culminando com o acimulo de fenilalanina no sangue
e em outros tecidos, devido a deficiéncia ou 4 auséncia de feni-
lalanina-hidroxilase.!?

A prevaléncia média global ¢ de 1:10 mil recém-nascidos,
sendo uma doenca rara e cuja variagio se dd pelo niimero de no-
vos casos em diferentes nages e grupos étnicos pelo mundo.?
O Programa Nacional de Triagem Neonatal realizou, no Brasil,
um estudo em 2001 expondo uma prevaléncia de fenilcetondria
de 1:15.839.® Outro levantamento, este de 2002, evidenciou
prevaléncia de 1:24.780, incluindo na pesquisa 18 Estados bra-
sileiros.® Quando comparada a todos os erros inatos do meta-
bolismo de aminodcidos, ¢ a de maior prevaléncia, tendo grande
implicacdo clinica. Como consequéncia do defeito/auséncia da
enzima, os niveis de fenilalanina encontram-se altissimos nos
organismo, enquanto que os de tirosina s3o praticamente nor-
mais ou baixos.”

Nio hd sintomatologia precoce nos recém-nascidos porta-
dores até iniciarem alimentagio com fenilalanina. Deve-se, por
meio de rastreamento, diagnosticar a doenga, pois, caso contrd-
rio, esta s se manifestard clinicamente entre o terceiro ou quarto
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més de vida,"¥ como presenca de retardo neuropsicomotor glo-
bal, irritabilidade, sindromes convulsivas, odor caracteristico de
pele, urina e cabelos e outros achados.*®

Disttrbios do comportamento, hiperatividade, comprome-
timento cognitivo e intelectual,"? depressao, sinais piramidais e
extrapiramidais, e epilepsia podem surgir na infincia e tornam-
-se mais exacerbados na adolescéncia.”’ Porém, é possivel que
um portador nao desenvolva qualquer sintoma e tenha uma vida
normal, se este for diagnosticado durante o periodo pés-natal e
mantiver restricio a fenilalanina.®?

Uma amostra de sangue do segundo ao quinto dia de vida
ap6s a exposicio A dieta proteica ¢ o procedimento diagndstico
padrio para rastreamento, trata-se do chamado “teste do Pezi-
nho”.®19 O programa Nacional de Triagem Neonatal do Minis-
tério da Sadde preconiza que, por meio da andlise dessa amostra,
os recém-nacidos que apresentarem niveis elevados de fenilala-
nina devem ser encaminhados para acompanhamento multipro-
fissional. Atualmente, o teste ¢ rotina, pois, com o diagndstico
e o tratamento precoces da fenilcetontria, o progndstico torna-se
favordvel para prevenir danos neuroldgicos irreversiveis que
aconteceriam com a auséncia de tratamento.’*'V O Estatuto
da Crianca e do Adolescente confirma a necessidade da realiza-
¢ao do teste, regulamentando pela portaria que estabeleceu o
Programa Nacional de Triagem Neonatal para diagndstico pre-
coce de fenilcetondria.®1%

O Centro de Satde-Escola Marco da Universidade do Esta-
do do Pard ¢ o centro de referéncia para o tratamento controlado
e acompanhamento dos pacientes portadores de fenilcetontria
do Estado do Pard, sendo o mais adequado ponto de estudo da
doenga no Par4.

OBJETIVO

Verificar o perfil sociodemogrifico e a frequéncia de abando-
no de tratamento dos portadores de fenilcetontria atendidos em
um servico de referéncia

METODOS

Os prontudrios gerados pelo no Servico de Referéncia de
Triagem Neonatal do Centro de Satide Escola Marco foram
revisados ap6s aprovagio do Comité de Etica em Pesquisa da
Universidade do Estado do Pard, protocolo 579.738, datado de
21 de marco de 2014.

O estudo realizado foi retrospectivo, transverso, descritivo e
com abordagem quantitativa. Foram incluidos todos os prontud-
rios de pacientes diagnosticados com fenilcetondria, atendidos
no Servico de Referéncia de Triagem Neonatal do Centro de
Satde Escola Marco até novembro de 2013.

Para a realizagio do estudo, foi aplicado um protocolo, de
autoria prépria, com a pesquisa dos seguintes dados registrados
em prontudrio: idade, municipio de naturalidade, sexo, qual o
tratamento realizado no Centro de Satide Escola Marco, data da
primeira consulta, presenca de casos consanguineos relatados,
diagnéstico em periodo neonatal ou tardio.
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Para a confec¢io das tabelas e andlise de dados, utilizou-se o
Microsoft Office Excel 2011.

RESULTADOS

No periodo de pesquisa, foram analisados 36 prontudrios
de pacientes com diagndstico de fenilcetontria confirmado pelo
teste do Pezinho. Quanto ao sexo (Tabela 1), 52,77% dos pa-
cientes da amostra eram do sexo feminino. Em torno de 75%
dos pacientes nio residiam em Belém (Tabela 2), e uma fragio de
8,33% concentrou-se no municipio de Sdo Miguel do Guamd.
Apenas um caso de abandono do tratamento (2,77%) foi
confirmado (Tabela 3), tendo também um caso (2,77%) que
permaneceu em busca ativa. Registrou-se que 80,55% foram
diagnosticados precocemente (Tabela 1), apresentando-se assin-
tomdticos, e 16,66% nio foram referidos se houve diagndstico
precoce ou tardio — casos sintomdticos. A faixa etdria de zero a
4 anos foi predominante (44,44%), seguida da faixa de 5 a2 9
anos (30,55%). A presenca de casos consanguineos foi majorita-
riamente nio referida (44,44%), compreendendo como perigo
de subnotificagao de casos se nio for realizado rastreamento mi-
nucioso nas familias cadastradas, j4 que 13,88% apresentaram
casos consanguineos confirmados, mesmo contrastando com
auséncia de casos em 41,66%.

DISCUSSAO

No Pard, havia apenas 36 casos de fenilcetontria registrados
em prontudrio até o final do ano de 2013. E possivel que tenha
havido subnotificaio de casos, pela pouca densidade demogra-
fica do Estado em detrimento de sua territorialidade ou mesmo
por falha técnica dos profissionais envolvidos no rastreamento

Tabela 1. Distribuicio de faixa etdria, sexo, tempo diagnéstico da doenga
e casos consanguineos dos pacientes registrados

Caracteristica n (%)
Idade, anos

0-4 16 (44,44)

5-9 11 (30,55)

>9 9 (25)
Sexo

Masculino 17 (47,22)

Feminino 19 (52,77)
Tempo de diagnéstico da fenilcetonuria

Precoce 29 (80,55)

Tardio 1(2,77)

Nio referido 6 (16,66)
Casos consanguineos

Sim 5(13,88)

Nao 15 (41,66)

Naio referido 16 (44,44)
Total 36 (100)
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da fenilcetontria. Um sistema de satde efetivo ¢ aquele orga-
nizado por uma gestao esclarecida das reais necessidades da po-
pulagio, sobretudo em suas particularidades e magnitudes, e no
contexto da fenilcetondria, mesmo epidemiologicamente repre-
sentando uma baixa frequéncia, exige grande responsabilidade
clinica e estrutural e imediata intervengio, devendo oferecer su-
porte incluindo os casos distantes do centro de referéncia, locais
diretamente afetados pela caréncia de cobertura diagnéstica e
suporte interdisciplinar.

Dos 36 pacientes registrados no Servico de Referéncia de
Triagem Neonatal do Centro de Satde Escola Marco, a maioria
(44,44%) se encontrava na faixa etdria de zero a 4 anos de idade,
com predominéncia no primeiro ano (13,88%). A idade baixa
pode refletir a realidade da menor expectativa de vida de fenil-

Tabela 2. Distribui¢io dos municipios de nascimento dos pacientes
registrados

Municipio de nascimento n (%)

Belém 9 (25)

Sao Miguel do Guamd 3 (8,33)
Eldorado dos Carajds 2 (5,55)
Santarém 2 (5,55)
Tucuruf 2 (5,55)
Abaetetuba 1(2,77)
Almerim 1(2,77)
Ananindeua 1(2,77)
Capanema 1(2,77)
Castanhal 1(2,77)
Curralinho 1(2,77)
Floresta do Araguaia 1(2,77)
Igarapé Mirim 1(2,77)
Juruti 1(2,77)
Marab4 1(2,77)
Monte Alegre 1(2,77)
Oriximind 1(2,77)
Ourilandia 1(2,77)
Ponta de Pedras 1(2,77)
Salvaterra 1(2,77)
Santa Bérbara 1(2,77)
Tailandia 1(2,77)
Tomé-Agu 1(2,77)
Total 36 (100)

Tabela 3. Situacio dos pacientes quanto a presenca de abandono de
tratamento notificado

Abandono n (%)
Sim 1(2,77)
Busca ativa 1(2,77)
Nio 34 (94,44)
Total 36 (100)
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cetontricos, porém, além disso, faz perceber que o Teste do Pe-
zinho vem sendo realizado em faixas etdrias cada vez menores, o
que ¢ uma vantagem, assim como ¢ preconizado pelo Ministério
da Satide através do Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas
da fenilcetontria."?

No Estado do Pard, houve grande distribuicao do local de
residéncia registrado em prontudrio, com concentragio na capi-
tal Belém (25%) e em Sao Miguel do Guamd (8,33%), contem-
plando quase todas as mesorregices do Pard, excetuando apenas
a sudoeste. A explicagio para tal pode ser devido a fatores ge-
néticos proprios das populagoes de cada mesorregiao, podendo
ser alguma menos predisposta geneticamente 2 fenilcetondria
do que as outras.

Houve diferenca na propor¢ao dos sexos, com maior preva-
léncia de pacientes do sexo feminino. Tal qual como demonstra-
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do em um estudo realizado em Alagoas''?, e na Bahia,
encontrados 52,77% dos casos em meninas no presente estudo.
Santos et al.,'¥ e Amorim et al.,"¥ ressaltam a nio relacio direta
do sexo com a frequéncia da doenga, além de sugerirem também
que o niimero amostral reduzido nao gera relevincia estatistica
entre sexo e frequéncia da doenca, além do fato da fenilceto-
nuria apresentar padrio de heran¢a autossdmica recessiva. No
entanto, o nimero de casos de irmandade aumenta principal-
mente pelo ndmero de pais consanguineos, aumentando, por
conseguinte, o ntimero de casos de fenilcetontria.’¥ E necessirio
orientar as familias, desde o periodo de pré-concepgao, sobre os
riscos inerentes de relagbes consanguineas no que diz respeito as
condi¢bes genéticas predisponentes e ao histdrico de doencas ge-
néticas na familia, além de rastrear, nas familias, casos de casais
consanguineos e filhos portadores, devendo ocorrer uma inves-
tigagio maior, que aborde também irmaos. Neste estudo, verifi-
cou-se que 44,44% (16 pacientes) dos casos nao tinham registro
de pesquisa de casos familiares de irmandade ou pesquisa por
pais consanguineos, o que pode acarretar menores coberturas,
rastreamento e notificagio da doenga, além de prejuizo clinico
dos portadores nao pesquisados.

O diagnéstico pela triagem neonatal foi realizado em 80,55%
deles. O restante confirmou-se tardiamente, por meio da exis-
téncia de deficiéncia mental de etiologia nio esclarecida.”” Em
concordincia com os achados de Amorim et al," o rastreio dos
neonatos diagnosticou trés quartos dos casos; o restante teve
confirmagio por desenvolvimento clinico da fenilcetonria pela
presenca de retardo mental, dentre os graus leve a grave. Similar-
mente aos achados de Amorim et al'¥ e Gomes e Sampaio,"”
nesta pesquisa realizada no Centro de Satde Escola Marco fo-
ram confirmados nimeros maiores de pacientes com diagnds-
tico neonatal do que em perfodo infantil, ou seja, a triagem
neonatal detectou a doenca em periodo precoce na maioria
dos pacientes. E de suma importancia a descoberta precoce da
doenca, dada a possibilidade de melhor prognéstico e evolugao
desta. Além do mais, percebe-se uma melhoria na sadde pu-
blica, salientada pela maior parte dos diagndsticos realizados
por meio da triagem neonatal. A intervengio precoce impede o
desenvolvimento do quadro clinico.

O autismo ¢ uma condi¢io que, em muitos aspectos, asseme-
lha-se com a fenilcetondria, o que, aliado 2 falta de conhecimen-
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tos dos médicos atendentes, torna a fenilcetontdria uma doenca
de dificil suspeicio clinica. O diagnéstico, seja tardio ou precoce
depende do conhecimento do profissional de sadde quanto a
patologia e do acesso da populacio a exames diagnésticos.!?
Como no presente estudo a maioria dos pacientes morava no
interior do Estado do Pard, que é uma 4rea, na maioria das vezes,
de dificil acesso a exames diagndsticos, ainda se observou uma
pequena fragao (2,77%) da populagio com diagnéstico tardio.

O tempo para diagndstico e tratamento mostra-se ainda ele-
vado, uma vez que a recomendagio é de que o tratamento se
inicie no primeiro més de vida. A justificativa para tal deve-se
a maior parte dos pacientes serem provenientes do interior do
Estado, tendo, entio, pouco acesso a exames diagndsticos e com
dificuldades em receber adequado atendimento médico, além de
nao saberem e nem compreenderem a importincia do Teste do
Pezinho. Nao obstante, ¢ possivel que haja um acompanhamen-
to pos-natal deficitdrio, devido as condi¢es técnicas estruturais
e dos profissionais envolvidos nesses municipios de longa dis-
tAncia e dificil acesso.

A apresentagio clinica da fenilcetontria variou com a mu-
danca de fatores ambientais e genéticos, pois, em pacientes
com mesma mutagio e com abordagem diagndstica e adesao
terapéutica diferentes, ocorrem evolugdes distintas. No entanto,
mesmo aquele com assisténcia mais adequada, nao foi isento
de sintomatologia."¥ Um dos fatores ambientais relatado ¢, por
exemplo, o abandono ao tratamento ou, entéo, a influéncia fa-
miliar sobre diversos fatores da vida do paciente. Todos os fe-
nilcetontricos pesquisados sio menores de idade, dependendo,
de seus responsdveis tanto para a continuagio do tratamento,
quanto para alimentagdo e outros fatores. Assim, a influéncia
de familiares sobre um paciente pode fazé-lo nao seguir as reco-
mendacoes médicas, variar seu fendtipo e influenciar negativa-
mente no progndstico da doenga. A nio adesio ao tratamento
repercutird negativamente na evolucio clinica dos portadores da
fenilcetontria, entre os fatores para nio aderirem, encontram-se:
influéncias sociais e culturais pelos hdbitos alimentares, des-
conhecimento das implicacoes dieta-doen¢a e da quantidade
de fenilalanina da alimentacao, elevado custo da dieta, além
da qualidade da terapéutica determinada pelos profissionais e
pela instituicao envolvidos."® Em todos os prontudrios, foi re-
gistrada assisténcia multiprofissional por médicos, enfermeiros,
nutricionistas e psicélogos, trazendo, desta forma, abrangéncia
terapéutica e acompanhamento efetivo de longa data, conferin-
do ao Servico de Referéncia de Triagem Neonatal do Centro
de Satide Escola Marco uma eficaz cobertura multiprofissional,
referente aos pacientes assistidos, apesar das dificuldades enfren-
tadas pelos locais vinculados ao Programa Nacional de Triagem
Neonatal. Dentre as dificuldades, hd relatos que se repetem, em
estudos como fragmentacio do servico de atendimento, e ausén-
cia de informatizagio e de comprometimento dos gestores es-
taduais e municipais.'® Também, consta-se como dificuldades:
burocratizagio dos processos e dificuldades na gestao financeira.’”
O manejo dos casos deve ser forma adequada e em tempo hébil.
Para isso, ¢ mandatdrio um sistema integrado, complexo e mul-
tidisciplinar em bom funcionamento.
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Em Alagoas, de 20 pacientes acompanhados, foram encon-
trados trés casos diagnosticados tardiamente. Em dois pacientes,
houve interrup¢io tempordria do tratamento e um paciente nio
aderiu ao tratamento."? No presente estudo, foi registrado um
caso de abandono de tratamento e um caso de abandono nio
concluido, apesar de que, em ambos, houve a prdtica da busca
ativa. A questio do abandono possui grande relevincia de dis-
cussdo pela sua contemporaneidade — o abandono do tratamen-
to achado, por mais que seja um ndmero relativamente pequeno,
¢ preocupante. As consequéncias desse abandono podem ser no
Ambito juridico para os responsdveis pelos pacientes (ji que to-
dos os pesquisados sao menores de idade e pela doenca represen-
tar um risco de debilitagio irreversivel), mas, primordialmente,
para os pacientes. Estes terdo pior progndstico, avango mais rd-
pido e descontrolado da doenga e piores consequéncias quanto
a sua satide, necessitando de maiores gastos futuramente com a
evolucio da doenga.

Existem fatores”¥ que levam a nio adesio ao tratamento,
como o custo social e financeiro da manutencio da dieta restrita
de fenilalanina, e tais fatores precisam de aten¢ao da equipe en-
volvida no atendimento, envolvendo também o poder publico
— tanto no sentido de provedor de financiamento de recursos
para a satde, quanto no cardter educador em investimentos na
divulgacio de informagoes a respeito da patologia, no intuito de
atingir a intervencdo necessdria para proteger o organismo dos
pacientes, levando em consideragio a relacio custo-beneficio.
Neste estudo, o preenchimento dos prontudrios indicou que a
atuacdo da equipe multiprofissional executava seu papel satisfa-
toriamente, exercendo seguimento clinico dos pacientes e aten-
dimento integral, sendo estes fatores protetores da permanéncia
em tratamento ininterrupto dos pacientes.

Um programa eficiente de rastreio em massa deve cumprir
suas metas diagnésticas, atingindo diretamente grandes popula-
goes, intervindo precocemente nestas patologias, principalmente
se envolver neurodegeneragio, e indugio lenta e progressiva de
retardo mental grave.!® O portador de fenilcetontria sem tra-
tamento apresenta perda de aproximadamente cinco unidade de
Quociente de Inteligéncia em torno de 2 meses.

O Estatuto da Crianca e do Adolescente"” objetiva tragar o
que ¢ fundamental para a plenitude do gozo do desenvolvimen-
to infanto-juvenil e, no contexto da satide, o art. 7° ressalta o de-
ver de politicas ptblicas em prol da existéncia sadia da crianga, in-
cluindo a participagio do Sistema Unico de Satide, em seu art. 11,
como prestador de servicos.

Neste estudo, nio foram encontradas, durante a revisao
de prontudrios, possiveis justificativas para o tnico relato de
abandono do tratamento e, apesar de sua baixa frequéncia, é
necessdrio que existam posteriores estudos que possam esclare-
cer A comunidade cientifica tais razdes, especialmente na in-
fincia pré-escolar. Portanto, este estudo permite inferir a alta
relevincia do Centro de Satde Escola Marco em seu papel
cuidador e prestador de assisténcia integral e multiprofissional
para com os pacientes registrados neste servigo, mesmo com a
presenca de dificuldades estruturais e de cobertura da imensi-
dao do Estado do Pard, cumprindo efetivamente sua fun¢io na
triagem neonatal.
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CONCLUSAO

O perfil sociodemogréfico tragado no atendimento do Centro
de Satdde Escola Marco foi de uma crianca entre zero e 4 anos,
do sexo feminino, diagnosticada precocemente, nio residente de
Belém, com tratamento multiprofissional efetivo, sem intercor-
réncias significantes que a fizessem abandonar, com baixissima
frequéncia de abandono.

Os autores deste artigo compreendem a relevincia de ressal-
tar que um atendimento multidisciplinar no Sistema Unico
de Satde ¢ essencial para todos os cidadaos, sobretudo no que
diz respeito aqueles grupos de usudrios de maior relevincia cli-
nica, pelas possiveis intercorréncias da evolugio das doengas. E
fato que a fenilcetontria tende a reduzir a qualidade de vida
dos pacientes, pela debilidade consequente de sua natureza. No
entanto, a aten¢do adequada aos pacientes de forma efetiva e
precoce possibilita seu desenvolvimento sadio, com menores se-
quelas e direito 4 satide de qualidade.
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