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FENILCETONÚRIA
“A inclusão da Triagem Neonatal para Fenilcetonúria no Programa Nacional 
de Triagem Neonatal é uma iniciativa do� Ministério da Saúde pela 
Portaria 22 de 15 de janeiro de 1992”.

CONCEITO
O que é Fenilcetonúria?

Na ausência ou deficiência da ação da enzima fenilalanina hidroxilase (PAH), o 
organismo não consegue metabolizar a fenilalanina, ocasionando o acúmulo desse 
aminoácido no sangue e em outros líquidos corporais. Este excesso de fenilalanina 
no sangue é tóxico, lesando o sistema nervoso central e causando retardo mental 
progressivo e irreversível. 

ETIOLOGIA
É causada pela deficiência ou ausência da atividade de uma enzima sintetizada no 
fígado, a fenilalanina hidroxilase (PAH). 

Acomete 1 a cada 21 mil recém-nascidos em Minas Gerais.
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MANIFESTAÇÕES CLÍNICAS
Quais são os sinais e sintomas da criança com Fenilcetonúria?

• Vômitos;
• Eczema;
• Odor característico na urina;
• Microcefalia;

• Convulsões;
• Atraso do desenvolvimento e do cres-

cimento.

Sem o tratamento precoce adequado, as manifestações clínicas iniciam-se entre os 
3º e 6º meses de idade e podem ser:

DIAGNÓSTICO
A importância do diagnóstico precoce
Teste de triagem: Dosagem da quantidade fenilalanina do sangue do recém-nascido. 

Quando a dosagem for maior ou igual a 117 mcmol/L, o exame é considerado 
como suspeito para fenilcetonúria.

TRATAMENTO
Fenilcetonúria (PKU): Dieta especial com restrição da ingestão de proteínas naturais 
e uso de substituto protéico (mistura de aminoácidos). 

O tratamento deve ser mantido por toda a vida.

PRINCIPAIS ORIENTAÇÕES
• Orientar  e informar a família quanto às consultas de retorno ao Centro de Refe-

rência;

• Orientar a família quanto à coleta de sangue no município;

• Verificar a adesão do paciente ao tratamento, em particular a ingestão do substituto
protéico (mistura de aminoácidos);

• Agilizar os processos de pedido da mistura de aminoácidos na GRS.
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ALIMENTOS
A quantidade de fenilalanina que o paciente poderá ingerir é individual, ou seja, 
cada pessoa tem uma tolerância própria à fenilalanina. As dosagens frequentes e as 
consultas periódicas permitem o controle e os ajustes na dieta, evitando aumentos e 
diminuições da fenilalanina no sangue.

Como a fenilalanina está presente em muitos alimentos em quantidade variável, 
a família deve estar atenta às recomendações dos nutricionistas. Neste caso, os 
alimentos podem ser assim classificados:

Contêm grandes quantidades de fenilalanina – não podem ser usados, não importa 
a quantidade.

�Exemplos: 

CARNES (qualquer tipo):

Boi, porco, carneiro, aves, peixe, linguiça, presunto, salsicha, salame e 
qualquer produto que os contenha, como salgados.

GRÃOS:

Feijão, ervilha, grão de bico, lentilha, soja, amendoim e qualquer produto 
que os contenha. 

LEITE E QUALQUER DERIVADO:�

Queijo, iogurte, coalhada, requeijão, doce de leite e qualquer produto que 
contenha leite (bolos, pães, biscoitos).

OUTROS:

Ovos, nozes, gelatinas, farinha de trigo e de soja, alimentos industrializados 
com grande quantidade de proteína, produtos dietéticos, adoçantes 
(aspartame).

Alimentos PROIBÍDOS
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Contêm quantidade moderada de fenilalanina.

�Exemplos*: 

MASSAS E LEGUMES:� 

Arroz, batata doce, batata inglesa, inhame, cenoura, chuchu, abobrinha, 
moranga, etc.

VEGETAIS:�

Almeirão, espinafre, acelga, tomate, etc.�

FRUTAS:��

Maçã, mamão, abacaxi, pera, laranja, jabuticaba, etc.

LEITE MARTERNO:

No nosso serviço, o leite materno tem sido mantido, como fonte de 
fenilalanina, durante o primeiro ano de vida. A quantidade de leite 
materno ingerida, também, é controlada e de acordo com a orientação 
do nutricionista. 

Na impossibilidade de se usar o leite materno como fonte de 
fenilalanina, pode ser utilizado leite em pó, industrializado, comercial, 
de partida (para uso em lactentes de 0 a 6 meses). Ele é misturado a 
Formula Especial, colocado junto com a Mistura de aminoácidos e outros 
ingredientes na mamadeira. A quantidade de leite em pó a ser utilizada 
vai, também, depender da tolerância de cada paciente à fenilalanina.

* ATENÇÃO:

Antes de utilizar estes alimentos é preciso consultar a tabela indicada pelo nutricionista 
para não ultrapassar a quantidade de fenilalanina recomendada.

Alimentos CONTROLADOS
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Contêm muito pouca quantidade ou que não contêm fenilalanina.�

�Exemplos: 

Açúcar, algodão doce, balas de frutas e de gomas, pirulitos de frutas, 
picolés de frutas, café e chás, farinha de mandioca e polvilho, gelatina 
vegetal feita com algas marinhas, geleia de frutas, mel, groselha, limão, 
acerola, mostarda, óleo vegetal e pimenta, sucos de frutas artificiais sem 
aspartame, refrigerantes comuns.

Ainda que sejam permitidos, esses alimentos não devem ser 
usados sem a orientação do nutricionistas.

Alimentos PERMITIDOS:

COMO A FENILCETONÚRIA ACONTECE?
Os genes são herdados geneticamente pelos pais.

CRIANÇA SEM
FENILCETONÚRIA

CRIANÇA SOMENTE
PORTADORA DO GENE DA 

FENILCETONÚRIA

CRIANÇA COM
FENILCETONÚRIA

PAI MÃE

Quando pai e mãe são portadores do gene de Fenilcetonúria, em cada gravidez a chance de nascer 
um filho com a doença é de 25% e um filho portador do gene, semelhante aos pais, é de 50% .

LEGENDA:

Gene Normal

Gene de Fenilcetonúria



PARA MAIS INFORMAÇÕES:

0800-722-6500 - Call Center NUPAD.
Ligue gratuitamente de um telefone fixo. A linha está 
disponível para profissionais da saúde, nos dias úteis, de 
8h às 17h.

(31) 3409-8900 - SCT NUPAD.
Chamada direta para o Setor de Controle do Tratamento -  
Nupad. Linha disponível nos dias úteis, de 8h às 17h.

E-MAIL: sct@nupad.medicina.ufmg.br

SITE NUPAD:   www.nupad.medicina.ufmg.br

SAÚDE




