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F enilcetonúria (FCN) é uma desordem metabólica, um 
erro inato do metabolismo, de herança autossômica 

recessiva, que resulta da deficiência da enzima fenilalanina 
hidroxilase. Esta enzima catalisa a reação da fenilalanina em 
tirosina, e sua deficiência leva ao acúmulo da fenilalanina 
no sangue e outros tecidos. 

A FCN não tratada leva a um quadro clínico de 
retardo mental, convulsões, eczemas, dificuldade na fala 
e distúrbio de comportamento. O diagnóstico neonatal 
e o início precoce do tratamento nutricional previnem 
danos neurológicos. 

O diagnóstico da FCN é realizado por meio da Tria-
gem Neonatal, que veio ganhando importância desde sua 
incorporação ao Sistema Único de Saúde, com a publicação 
da Portaria GM/MS nº 22, de 15 de janeiro de 1992, que 
determina, a obrigatoriedade do teste para diagnóstico de 
fenilcetonúria e hipotireoidismo congênito em todos os 
recém-nascidos vivos.

Em 2001, o Ministério da Saúde reavaliou a Triagem 
Neonatal pelo SUS e publicou a Portaria GM/MS nº 822, 
de 6 de junho de 2001, criando o Programa Nacional de 
Triagem Neonatal (PNTN). Este programa criou mecanis-
mos que normatizaram a realização do Teste do Pezinho* 
em todo território nacional. O programa criou Serviços de 
Referência em Triagem Neonatal (SRTN), através do qual o 
paciente diagnosticado será acompanhado por equipe mul-
tidisciplinar composta por Nutricionista, médico pediatra, 
psicólogo e assistente social.

A FNC se classifica de acordo com o nível plasmático de 
fenilalanina (FAL), a tolerância à ingestão deste aminoácido 
e a atividade enzimática residual:

•	 FCN clássica: nível sérico de FAL acima de 20 mg/dl 
(valor no indivíduo sem FCN de 2 a 4 mg/dl), ati-
vidade enzimática inferior a 1% e tolerância de FAL 
menor que 20 mg/kg/dia.
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O que os exames do Teste do Pezinho identificam:

*Teste do Pezinho Básico.
Fenilcetonúria; Hipotireoidismo Congênito; Hemoglobinopatias.
*Teste do Pezinho MAIS.
Fenilcetonúria; Hipotireoidismo Congênito; Hemoglobinopatias; 
Fibrose Cística; Galactosemia; Leucinose; Deficiência de Biotini-
dase; Hiperplasia Adrenal Congênita; Toxoplasmose Congênita; 
Deficiência de Glicose-6-fosfato. 
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•	 FCN moderada: nível sérico de 4 a 19 mg/dl, ativi-
dade enzimática de 3 a 5% e tolerância de FAL de 
20 a 25 mg/kg/dia.

•	 FCN leve: nível sérico de FAL de 4 a 10 mg/dl e 
tolerância enzimática maior que 50 mg/kg/dia.

•	 Hiperfenilalaninemia leve: nível sérico de 4 a  
10 mg/dl, atividade de FAL maior que 50 % e que se 
normaliza após os seis meses de idade. Não necessita 
de dieta.

•	 Na Triagem Neonatal, os valores de FAL conside-
rados normais devem estar abaixo de 4 mg/dl. Na 
presença de hiperfenilalaninema (valores acima de  
4 mg/dl), o exame deverá ser repetido, e sendo acima de  
10 mg/dl, com o paciente recebendo uma dieta nor-
mal, com ingestão de 2-3 gramas de proteína/kg/dia, 
o tratamento dietético deve ser iniciado.

•	 Segundo alguns autores, a opção em ini-
ciar o tratamento com níveis inferiores a  
10 mg/dl, seria garantir uma margem de segurança 
terapêutica para variações nos níveis de FAL.

Níveis séricos de FAL que não se normalizarem até o 
sexto mês devem ser monitorados frequentemente, princi-
palmente nas meninas. O controle metabólico em mulheres 
que planejam engravidar é muito importante devido às sérias 
conseqüências dos níveis elevados de fenilalanina no feto, 
como microcefalia, deficiência mental e cardiopatia congênita. 
Recomenda-se manter níveis séricos até 6 mg/dl durante 
toda a gestação, porém algumas recomendações sugerem 
níveis até 4 mg/dl.2, 

As crianças cujos exames persistem entre 6-10 mg/dl, 
também devem iniciar o tratamento, que consiste em dieta 
com restrição de FAL, porém em quantidade suficiente, con-
forme recomendação específica, que permita o crescimento 

e desenvolvimento normais e níveis de FAL sanguíneos 
adequados. A restrição dietética de FAL em excesso leva ao 
déficit de crescimento, alterações ósseas e retardo mental.

Retira-se da dieta alimentos ricos em proteínas de 
origem animal e vegetal, como carne bovina, aves, pei-
xes, ovos, leguminosas, farinha de trigo, aspartame (por 
conter FAL), leite e derivados. 

A adequação de proteína não pode ser obtida dos alimentos 
naturais, sem que haja uma ingestão excessiva de FAL.

A dieta, portanto, deve ser suplementada com 
substitutos de proteínas isento de FAL (fórmula me-
tabólica) enriquecida de vitaminas, minerais e tirosi-
na. A suplementação deve oferecer de 100-120 mg/
kg/dia de tirosina e o total de aminoácidos deve ser de  
3 g/kg/dia em crianças menores de 2 anos, e de  
2 g/kg/dia em crianças maiores de 2 anos de idade.

A recomendação de proteína para fenilcetonúricos 
excede a DRIs, pois os requerimentos protéicos estão au-
mentados  quando a primeira fonte de proteína provém de 
L-aminoácidos.

A deficiência de proteína pode levar ao déficit de cres-
cimento em crianças, perda de peso em adultos, osteopenia, 
diminuição da concentração de pré-albumina, perda de 
cabelo e a diminuição na tolerância de fenilalanina.

As fórmulas metabólicas são divididas por faixa etária -  
0-1 ano, 1-8 anos e acima de 8 anos - e podem ter diferentes 
composições, como aminoácidos, enriquecidas de vitaminas,  
minerais e tirosina; aminoácidos carboidratos, gorduras, 
vitaminas, minerais e tirosina, este último normalmente 
utilizado para os lactentes.

A dieta consiste em oferecer a fórmula de aminoácidos 
e alimentos naturais, que forneçam a quantidade de FAL 
recomendada a cada indivíduo. Exemplo: um lactente com 
FCN necessita de 20 a 70 mg/kg/dia de FAL.

A criança com FCN pode ser amamentada. O leite 
materno contém, em cada 100 ml, cerca de, 41 mg de FAL 
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em comparação ao leite de vaca, que contém em média  
159 mg de FAL. A fórmula metabólica deve ser oferecida 
antes das mamadas em quantidade controlada, de acordo 
com os métodos para amamentação na FCN. 

Não sendo possível o aleitamento materno, a fórmula 
metabólica deve ser oferecida junto com a fórmula infantil 
de partida, utilizada como fonte de FAL, juntamente com 
gordura vegetal e maltodextrina para que as necessidades 
de energia sejam atingidas. 

Os demais alimentos como frutas, hortaliças e cereal 
(arroz) serão introduzidos gradativamente, após o quarto 
mês, por meio de controle quantitativo, de acordo com a 
tolerância de FAL de cada paciente. 

Os níveis séricos de FAL devem ser constantemen-
te controlados. Alguns autores sugerem níveis entre 2 a  
6 mg/dl para pacientes até 12 anos e de 2 a 10 mg/dl para 
pacientes acima de 12 anos de idade.

O tratamento deve ser supervisionado por Nutricio-
nista especializado e pediatra, monitorado periodicamente 
por métodos clínicos, bioquímicos e estado nutricional, 
observando principalmente mudanças fisiológicas e fisiopa-
tológicas que induzam ao aumento ou redução dos níveis 
séricos de fenilalanina. 

A dieta deve ser mantida por toda a vida, pois estudos 
mostram que há alterações no comportamento quando a 
dieta é suspensa.

Alguns estudos têm mostrado o benefício na redução 
de FAL sérica com a utilização de altas doses de tetrahidro-
biopterina (BH4), co-fator do metabolismo de FAL, porém 
este medicamento não está disponível no Brasil. Outra 
perspectiva de tratamento, ainda em estudos animais, é a 
terapia enzimática, utilizando a enzima amonia-liase, que 
converte a fenilalanina em outros metabólitos, reduzindo 
assim o nível sérico deste aminoácido.

A Associação de Pais e Amigos dos Excepcionais 
de São Paulo (APAE-SP) é um dos Serviços de Refe-
rência em Triagem Neonatal que acompanha aproxi-
madamente 500 pacientes com FCN no ambulatório 
multidisciplinar. 

Para proporcionar aos pacientes variedade no cardápio, ade-
quação calórica da dieta e inclusão social, há na APAE-SP uma co-
zinha especial onde são desenvolvidos produtos alimentícios com 
baixo teor de proteína, que além de beneficiar os pacientes com 
FCN,  também podem ser utilizados por outros erros inatos do 
metabolismo e patologias que necessitem de dieta com restrição  
de proteína. 
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