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13° COBRAPEM

Trabalhos Cientificos

Triagem Neonatal No Diagndstico De Fenilcetondria
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Introducdo: A Fenilcetondria é uma doenca que afeta o aminoécido fenilalanina. Resulta de uma
deficiéncia de fenilalanina hidroxilase e quando n&o tratada resulta em incapacidade intelectual
irreversivel, é diagnosticada através da Triagem Neonatal (TN). Objetivo: Apontar a incidéncia
de casos de Fenilcetonuria na rede publico de um minicipio, entre janeiro de 2015 e julho de
2018. Método: Trata-se de um estudo quantitativo, observacional, transversal e descritivo,
analisado de forma ndo probabilistica, por conveniéncia. Realizado em instituicdo publica, de
cardter de imunizagdo. Foi utilizada uma amostragem ndo probabilistica selecionada por
conveniéncia, constituida de 12.251 coletas em rede publica. Tornaram-se critérios de inclusdo
para o estudo as criangas recém-nascidas em hospitais da rede publica do municipio. Foram
admitidas como critérios de exclusdo as criangas recém-nascidas que faleceram antes da
realizacio da Triagem Neonatal no Sistema Unico de Salide e a coleta de pais ou maes, que
foram submetidos a coleta apds resultado positivo de patologias genéticas triadas em seu filho.
Ao fim, houve uma amostra de 12.111 recém-nascidos. Resultados. Houve a incidéncia de cinco
casos de Fenilcetonuria no periodo analisado, levando a uma perspectiva de 1:1.646. Conclusdes:
Recém-nascidos sd0 assintomaticos antes do inicio dos alimentos contendo fenilalanina serem
utilizados na dieta. Se ndo detectada pela triagem neonatal, logo ao inicio da vida, pode cursar
com manifestaces clinicas como a epilepsia. Admite-se que no municipio estudado, encontrou-
se uma alta incidéncia, visto que na populacdo europeia, a mesma estd em 1:10.000 nascidos
Vivos.
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