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INTRODUCAO

Fenilcetonuria (PKU) &€ um erro
inato do metabolismo do
aminoacido fenilalanina (Phe), de
heranca autossOmica recessiva.
Uma dieta restrita em Phe, desde
gue iniciada em idade precoce,
previne o retardo mental associado
a doenca. No entanto, individuos
de uma mesma irmandade podem
apresentar quadros clinicos
distintos, inclusive em relacao a
resposta ao tratamento.

OBIJETIVO

Analisar a heterogeneidade
clinica e laboratorial apresentada
por pacientes com PKU de mesma
irmandade, acompanhados pelo
Servico de Genética Meédica do
Hospital de Clinicas de Porto Alegre
(SGM-HCPA) e identificar fatores
gue possam contribuir para a
mesma.

de Genética UFRGS.
METODOS

Estudo retrospectivo de base
ambulatorial. Foram revisados o0s
prontuarios dos pacientes com PKU
acompanhados pelo servico de
Genética Médica do HCPA (SGM-
HCPA). Os casos com recorréncia
na irmandade foram analisados em
relacao aos desfechos
apresentados na Tabela 1.

RESULTADOS

Entre os 72 pacientes com PKU
acompanhados pelo SGM-HCPA,
foram localizadas 8 familias com
recorréncia (duas com 3 irmaos
afetados e 6 com dois irmaos
afetados), totalizando 18 individuos
(Tabela 1);

CONCLUSAO

Através dos resultados pode-se

constatar que a maioria dos irmaos
concordou em todas as variaveis,
sendo a com maior concordancia
“O tipo de PKU"”.
Acrescenta-se ainda que apesar da
PKU ser uma doenca monogénica, a
sua expressividade depende de
influéncias multifatoriais. Os irmaos
tendem a apresentar a mesma
classificacao de PKU. As diferencas
na adesao e RDNPM parecem estar
relacionadas com a presenca de
diagnostico tardio.
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Tabela 1 :Desfechos clinicos e laboratoriais analisados em pacientes com fenilcetonuria de mesma irmandade.

Familia | Paciente | Idade atual Gendtipo Diagndstico | Adesdoao | RDNPM | Classificagdao | Tipo de PKU | Responsividade
(Anos) Tardio tratamento IMC ao uso de BH4
Familial |Irm3o1 59 p. RAOW / ? Sim N3o Sim Obesidade N3o definido [Responsivo
Irm3o 2 57 p. RAOSW / ? Sim N3o Sim Eutrofico N3o definido |[N&o Responsivo
Irm3o 3 53 ?/? Sim N3o Sim BalXxo peso | Classico N3o avaliado
Familia2 |lrmao 1l 16 p.U388M / p.U388M |Sim Nao Sim Eutrofico Classico Nao avaliado
Irmao 2 13 ?/? Nao Sim Nao Obesidade Classico Nao avaliado
Familia3 |Irmdo 1 24 p. RAOBW / ? Sim Sim Sim Baixo peso Leve N3o responsivo
Irmao 2 20 p. R408W / ? Sim Sim Nao Baixo peso Leve Nao responsivo
Familia4 |Irm3o 1 16 p.R261Q / Sim Sim Sim Eutrofico Classico N30 responsivo
Irm3o 2 12 p.R261Q / Sim Sim Sim Eutrofico Classico N3o responsivo
Familia5 |Irmao 1l 18 p. R408W / F55fsdelT |[Nao Sim Nao Eutrofico Leve Nao responsivo
Irm3o 2 11 p. RAOSW / ? N3o Sim N3o Eutrofico Leve N3o responsivo
Familia 6 |lrmao 1l 25 ?/? Sim Nao Sim Baixo peso Nao definido [Nao avaliado
Irmao 2 22 ?/? N3o Sim N3o Eutrofico N3o definido |N3o avaliado
Familia7 |Irmao 1l 20 ?/? Sim Sim Sim Eutrofico Classico Nao responsivo
Irm3o 2 17 p. R158Q / ? Sim Sim Sim Eutrofico Classico N3o responsivo
Irmao 3 12 p. R158Q /? Sim Sim Sim Eutrofico Classico Nao responsivo
Familia8 |Irm3o1 24 p.165T/P281L Sim Sim Sim Eutrofico Classico N3o avaliado
Irmao 2 18 p.165T/P281L Nao Sim Sim Eutrofico Classico Nao avaliado
desfecho concordante entre os irmaos.
desfecho discordante entre os irmaos.

PKU: Fenilcetonuria; RDNPM: Retardo do desenvolvimento neuropsicomotor; BH4: Tetrahidrobiopeterina; IMC: indice de massa

corporal.




