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Trabalhos Cientificos
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Resumo: Introducéo: a fenilcetoniria € um erro inato do metabolismo, causado pela deficiéncia da enzima
fenilalanina hidroxilase (PAH) e/ou seu cofator tetrahidrobiopterina (BH4) com acimulo sérico
de fenilalanina (PKU). Objetivo: identificar individuos com fenilcetondria classica responsivos
ao teste de responsividade ao dicloridrato de sapropterina. Metodologia: estudo transversal com
12 pacientes (5 criangas com idade= 4 anos e 7 adultos, 7 do sexo masculino e 5 do feminino),
nos quais foi administrado o dicloridrato de sapropterina, 20mg/Kg, em dose Unica didria, nos
tempos 0 e 24h. Dosagens dos niveis de PKU plasmético foram realizadas nos tempos 0O, 24 e
48h e considerado responsivo o paciente com reducdo de PKU plasmatico =30 apds a ingestdo do
medicamento. Resultados: a mediana de idade das criangas foi 11 [10,14] anos e dos adultos 25
[21,37] anos. Todas as criangas tiveram diagndstico precoce de fenilcetonuria (30 dias de vida),
enquanto todos os adultos foram diagnosticados tardiamente (30 dias de vida). A mediana de
PKU plasmético das criangas no ultimo ano foi 5,3 [4,1,18,9] mg/dl e dos adultos foi 14,9
[3,7,23,5] mg/dl. Quanto a responsividade ao teste, 4 (33,3) pacientes foram responsivos (3
criangas e 1 adulto) com reducdo média de 40,6+-10,4 nos niveis de PKU. Conclusdo: nesta
casuistica, 4 (33,3) pacientes tiveram resposta ao teste com dicloridrato de sapropterina e
poderiam se beneficiar deste tratamento adjuvante a dieta isenta de fenilalanina, para melhor
controle metabdlico.
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