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Resumo: O tratamento da fenilcetondria (PKU) € baseado em dieta e formula metabdlica. Sua precocidade
e continuidade sdo determinantes para 0 prognéstico dos pacientes, lacunas nesse processo
podem comprometer sua eficacia. OBJETIVOS: Analisar o perfil epidemioldgico, situacdo
clinica e associagdes entre as varidvels epidemiol égicas, clinicas e de tratamento que influenciam
no prognéstico dos assistidos por um SRTN do Brasil. Avaliar a assisténcia multidisciplinar
ambulatorial do servico e a logistica de acesso ao tratamento sob a perspectiva do assistido
Estudo transversal, observacional, descritivo e analitico. Aplicagdo de questionério, andlise de
prontuario e antropometria. Foi utilizado o software SPSS 26 e os testes qui-quadrado de Pearson
e exato de Fisher Foram coletados dados de 90,69% (39) dos cadastrados, 43,6% dos
fenilcetondricos avaliados sdo criangas, com maior prevaléncia do sexo masculino e quase 77%
residentes do interior do estado, e 72% vivem com renda familiar abaixo de dois saarios-
minimos, além disso, a prevaéncia de PKU leve foi de (66,7%). Cerca de 85% apresentam
controle metabdlico aterado e a maioria relatou seguimento de forma irregular e frequentes
incidentes de negligéncialtransgressdo a dieta, sendo que 85% apresentaram sintomas
relacionados a hiperfenilalaninemia. A assisténcia ambulatorial especializada foi avaliada
positivamente, enquanto lacunas na logistica foram sinalizadas. Observadas associacoes
estatisticas significativas entre diagnostico tardio e casos sintomaticos ao diagnéstico (p=0,04),
presenca de complicagdes clinicas e tratamento irregular (p=0,007), presenca de complicacdes
clinicas e controle metabdlico alterado (p=0,03), recebimento de beneficio socia e
comprometimento cognitivo (p=0,002), controle metabdlico alterado e tratamento irregular
(p=0,007) e negligéncialtransgressdo a dieta e tratamento irregular (p=0,02). A maioria dos
fenilcetondricos assistidos sdo criangas, do sexo masculino, procedentes do interior aagoano,
com maior prevaléncia de PKU leve e vivendo em situacdo de baixa renda. Através das
associacles realizadas constatou-se que uma parcela relevante de fenilcetondricos cursa com mal
controle metabdlico associado a lacunas relacionadas a logistica de acesso ao tratamento
metabdlico preconizado, acarretando importantes complicacdes clinicas e cognitivas.
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