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Pacientes fenilcetonuricos apresentam um erro inato do metabolismo
autossOmico recessivo caracterizado pela perda de atividade da enzima fenilalanina
hidroxilase, responsavel pela hidroxilagdo da fenilalanina a tirosina. Isso resulta no
acumulo de fenilalanina no organismo, levando a efeito neurotdoxico que pode
desencadear alteragbes motoras, comportamentais e cognitivas. Apesar da
existéncia de uma terapia eficaz, que consiste na adogcdo de dieta restrita em
fenilalanina e de suplementagdo com a L-carnitina , parte dos pacientes ndo adere
ao tratamento ou n&o é diagnosticada precocemente.Nesse sentido, este trabalho
teve por objetivo avaliar o efeito causado pela hiperfenilalaninemia nos niveis de
citocinas proé e anti-inflamatérias e o efeito da L-carnitina sobre a inflamagéo.O
estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em pesquisa do Hospital de Clinicas de
Porto Alegre (2021-0618). Amostras de plasma de 7 pacientes ao diagndstico com
menos de 3 meses de idade (grupo diagndstico precoce), 5 pacientes em
diagndstico apds o primeiro ano de vida (diagnostico tardio) ,12 pacientes sob
tratamento com carnitina (grupo tratamento) e 12 individuos saudaveis (grupo
controle) foram obtidas e utilizadas para a determinagdo de citocinas.Em relagao
aos controles, os pacientes diagnosticados tardiamente apresentaram um aumento
significativo de interleucinas IL-1B, IL-2, IL-8 e IL-6, interferon gama e fator de
necrose tumoral alfa (TNF-alfa).Ja em comparagdo com os diagnosticados
precocemente, o grupo diagndstico tardio apresentou niveis aumentados de IL-2,
IL-4, TNF-alfa e IL-6.A producdo aumentada dessas citocinas pode estar associada
a geracao excessiva de espécies reativas, que contribuem para a ocorréncia de
processos inflamatoérios.Esses dados indicam que os altos niveis de fenilalanina
favorecem um estado pré-inflamatério, que tende a ser mais acentuado mediante
um maior tempo de exposicao.
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