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INTRODUCAO: A fenilcetontria é um raro erro inato do metabolismo que acomete cercade 1 a
cada 10.000 nascidos vivos no pais. Na atualidade, acredita-se que essa doenca possa implicar
em uma maior predisposicéo para o desenvolvimento de transtornos do espectro autista (TEA).
DESCRICAO DO CASO: Paciente do sexo masculino, escolar, diagnosticado com fenilcetonuria
a0 1 més e 8 dias de vida apos a redlizacdo de triagem neonatal, com 39 mg/dL de fenilalanina
sanguinea. Realizando dieta estritamente baseada em hortalicas, leguminosas e frutas. Com cerca
de um ano comegou a apresentar interesses ndo usuais, como fixagdo em estimulos sensorio-viso-
motores e pouco engajamento sociocomunicativo. A partir dessa sintomatologia foi incluido o
diagnostico de TEA. Paciente em uso de Carbamazepina 100 mg, Risperidona 1 mg, Lamotrigina
50 mg. DISCUSSAO: Recentemente, a presenca de TEA somada a disttrbios metabdlicos vem
sendo associada ao diagnéstico tardio ou as formas ndo tratadas de fenilcetondria. Acredita-se
também que a interrupcdo prematura do tratamento ou a resisténcia a reducdo dos niveis de
fenilcetoina configuram um risco maior a complicacfes neuroldgicas e transtornos de conduta,
aém de afetarem funcBes emocionais e cognitivas. Entretanto, o paciente relatado, mesmo
diagnosticado e tratado precocemente com dieta restritiva, apresentou em sua evolugéo
comportamentos condizentes com 0 TEA. Apesar de documentado, a incidéncia dessa associacéo
patolbgica varia entre os estudos e supde-se que, entre os estimados 2 milhdes de individuos
dentro do espectro autista no Brasil, ha fenilcetondricos ndo diagnosticados. CONCLUSAO: Em
vista dos aspectos discutidos, torna-se importante o0 conhecimento de possiveis causas
secundérias relacionadas a0 TEA. O diagnostico neonatal de fenilcetonlria e a intervencéo
terapéutica precoce substanciam a melhora comportamental futura e a diminuicéo na prevaléncia
de condi¢bes neurol 6gicas e psiquiatricas.
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