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Introducdo: Recentes estudos sugerem que pacientes com hiperfenilalaninemia por deficiéncia de fenilalanina-hidroxilase(HPA-PAH)
podem ter seus niveis de Phe melhor controlados mediante administracdo oral de tetrahidrobiopterina(BH4). Objetivo: Identificar
individuos responsivos ao BHs em uma amostra de pacientes brasileiros com HPA-PAH.Métodos:Critérios de inclusdo: pacientes com
diagndstico bioquimico de HPA-PAH, idade>7anos, que estavam em tratamento dietético e niveis de Phe=6mg/dL em todas as medidas
realizadas no ano anterior a inclusdo. Coletas de sangue foram realizadas nos pontos de hora 0, 4 e 8h (Dia 2) e 24h (Dia 3) apos
ingestdo do medicamento. Niveis de Phe foram determinados através da MS/MS. Critérios utilizados para definir responsividade ao BH4
foram: Critério 1:reducdo =30% de Phe apds 8h da administracdo do medicamento; Critério 2:redugdo =30% de Phe apds 24h da
administragdo. Resultados: Dos 18 pacientes estudados, mediana de idade 14a, 66,7% eram masculinos.Onze pacientes apresentavam a
forma classica da doenga e trés a forma atipica. Trés pacientes (forma classica:1, forma atipica:2) e cinco (forma classica:2, forma
atipica:2 e forma ndo-definida:1) foram considerados responsivos ao BH4 conforme critérios 1 e 2, respectivamente. Os niveis de Phe
plasmaticos do dia anterior ao teste de sobrecarga ndo demonstraram variagdo nos pontos de hora(p=0,523). Entretanto, quando
comparamos os niveis de Phe nos pontos de hora do dia pré e pds BH4, encontrou-se variacdo significativa (p=0,006). Conclusdo: De
acordo com a literatura, nossos achados indicaram que um numero consideravel de pacientes brasileiros com HPA-PAH podera ser
beneficiado com administragdo oral de BHa.
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