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I sabes 0 que € a Fenilcetondra (PKuY!

A PKU é uma doenga hereditaria de transmissao autossomica recessiva.

Traduz-se numa alteragdo genética que resulta da mutacéo de um gene autossémico recessivo. Esta associada a
mutagdes no cromossoma 12 (12q22 — 12q24.1) que codifica a fenilalanina hidroxilase. O gene normal controla a
sintese da enzima hepatica fenilalanina hidroxilase (PAH), a qual oxida a fenilalanina (Phe), um aminoacido essencial,
em tirosina, outro aminoacido, em presenga do cofactor natural, a tetrohidrobiopterina (BH4).

Uma vez que o gene esta mutado, com uma actividade reduzida ou mesmo significativamente reduzida, a enzima néo
pode ser produzida e a reacgdo ndo se processa normalmente. Desta forma a fenilalanina acumula-se no sangue.

[ ) A - Gene Normal [ ]
a - Gene Alterado
AA-Normal
Aa - Portador
aa- Doente

I Tratamento

A PKU é uma patologia que nao tem cura.

O seu tratamento € dietético — baseia-se numa dieta pobre no aminoacido fenilalanina para reduzir a fenilalanina
plasmatica e prevenir os niveis elevados, que sdo as causas dos sintomas clinicos, especialmente as lesdes do siste-
ma nervoso central. No entanto, a fenilalanina esta presente em todos os alimentos, como tal, a tua dieta tem de ser
calculada, de acordo com a tua idade e o teu peso, de forma que a quantidade ingerida do aminoacido em causa seja
a indicada — ndo seja em excesso nem em defeito. Assim, alimentos como carne, peixe, ovos, leite e farinha estéo
completamente proibidos, outros como batata, arroz, séo permitidos em quantidades calculadas. Como sabes, existem
alimentos hipoproteicos disponiveis somente no Centro de Genética Médica Dr. Jacinto de Magalhaes, na cidade do
Porto, que sdo facultados gratuitamente e mediante receita médica, e que sao de “consumo livre”.

Um aspecto decisivo no teu tratamento dietético € a mistura de aminoacidos. A toma desta mistura — em forma liquida
ou em pd - revela-se importantissima para o sucesso do tratamento, ja que é através desta mistura de aminoé&cidos,
que vais buscar todos os aminoacidos necessarios (excepto a fenilalanina), para os processos biolégicos normais de
formagao e crescimento de tecidos e 6rgéos.
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No entanto, ha uma resisténcia natural em cumprir a toma da mistura de aminoéacidos, sobretudo devido ao seu

desagradavel sabor mas também as reacgdes que provoca no teu corpo:

- Sensagao de grande saciedade,
- Mau gosto na boca/mau halito,
- E em alguns casos nauseas.

B profissionais

Sabemos que a adaptagdo a uma doenga crénica é algo constante e o equilibrio atingido numa dada altura nunca é
definitivo, porque durante a tua vida vais confrontar-te com diversas situagdes. No entanto, um bom controlo da PKU
ajuda a que mantenhas esse equilibrio e sobretudo que garantas o mais importante: seres feliz!

* A equipa de profissionais que te acompanham

* Nome

* Contacto

* Pediatra / Médico

* Nutricionista / Dietista

* Psicologa

* Ginecologista (opcional)

* Qutro:

* Qutro:
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B conTAcTOS OTE:

CONTACTO PRODUTOS HIPOPROTEICOS:

I Tratamento

Lembra-te que a equipa de profissionais que te acompanha é quem te conhece melhor, &€ quem sabe toda a tua histéria
clinica.

No dia-a-dia com a tua patologia, pode acontecer, sentires-te chateado/incompreendido com o teu profissional de
saude. Mas tem calma, isso € normal e resolve-se.

[ vatores de phe

Para que consigas ter um melhor controlo sobre a tua patologia, a APOFEN apresenta-se um quadro onde vais poder
registar as tuas “picadas” — os teus niveis de fenilalanina — e desta forma vais ver que a motivagao para conseguires
manter os valores dentro do intervalo aceitavel vai ser cada vez maior.

Sabes como fazer a picada?

1 - Coloca tudo o que vais precisar junto de ti (alcool, algoddo, caneta de picada, lanceta, ficha de controlo, penso
adesivo);

2 — Prepara a caneta de picada com a lanceta;

2 — Coloca um pouco de alcool no algodao e desinfeta o dedo que vais picar;

3 - Prepara-te, é agora a picada! A verdade é que ndo custa nada!!!

4 - Aperta o dedo até formar uma gota de sangue e deixa-a repousar no circulo do papel de filtro. Deves preencher um
circulo.

5 — Confere que o circulo ficou bem preenchido e com a quantidade de sangue necessaria;

6 — Passa de novo com o algodao no dedo e se for necessério coloca um penso.

7 - Preenche a ficha com os teus dados, espera que 0 sangue seque e coloca-a no correio.

8 — Lembra-te de colocar como “Nota” se ingeriste algo que nao esta indicado pelo nutricionista.

Sabes a “tabela” dos valores de Phe?

Cé esta ela:

[0-1] mg/dI de sangue Baixo

[1 - 6] mg/dI de sangue Otimo

16 — 8] mg/dl de sangue Bom &
18 - 10] mg/dl de sangue | Razoavel &

110 - 20] mg/dl de sangue | Alto

>20 mg/dI de sangue Muito alto Py




GABINETE DE PSICOLOGIA apofen

de Fenlicetonliria
& cutras doencas matabdlicas

Dia de picada Valor obtido Resultado Notas

Exenple: 05/ 06/ 2019 | 32 — .

Notas™ - Podes registar o que pode ter acontecido para um valor vir mais alto/baixo (ex. ingeri um pao normal no dia anterior a
picada)
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Identifica quando tens os valores mais altos que o teu habitual:

Maior irritabilidade;
Défice de atengao;

Falta de concentragao e dificuldade em manter a concentragéo e a atengéo na tarefa;
Dificuldade em dar uma resposta a uma tarefa num curto espago de tempo;
Dificuldades de memorizagao a longo e curto prazo;

Insoénias;

Apatia e euforia;

apofen

Associacio Porfugussa
de?;rilmonnm
& outras doengas metabdlicas

Sensagéo de estar “num mundo & parte” — de observar as conversas e brincadeiras dos amigos, a sala de aula e as
interacgdes ai correntes, como se fosse uma espectadora “a ver um filme”;

Choro facil.

Misturas de aminoacidos que estou a usar

Nome

Quantidades Data
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Proximas consultas

Data Hora

Local

Nome do
médico

Exames a
realizar no
dia

D(vidas a esclarecer

Em que consulta?

W Sé reliz

Es tdo capaz como qualquer pessoa de conseguir alcangar os teus objetivos! A PKU permite que consigas o que desejas. Por
vezes pode ser com um pouco mais de esforgo, mas a verdade é que consegues atingir os mesmos objetivos do que as outras
pessoas. Confia em ti, porque tens capacidades para ir além! E sobretudo... sé feliz!! Porque ser feliz & o que mais importa na

vida.
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[ caso +enhas alguma diivida consacta-nos

é Telemovel: 917 077 569 ,
. Pagina Web: www.apofen.pt

@ Telefone: 220 995 260

f Apofen
’ Praga Pedro Nunes, 88
4099-028 Porto

' i ft&¢  Apofen Tribolicas
- E-mail: apofen@gmail.com 2.

S0bI€ a8 dtiVidadeS qUE d APOFEN dESENVOLVE:

- ViSitas 3 €SCOLaS para agdes de SEenSibilizagdo COM +Urmas, ProFESSores € pessoal da Cozinha.
- APOIO PSICOLOJICO A0S dOEIMES € FamiLias.

- SOU + FeLiZ (Programa de apoio a Familia$ Carenciadas).

- ENCON0S RESIONASS.

- FiM-de-$emana Cultural.
- CaMPpo de FErias.

- ENCONI0 Nacional Anual.
- ESCOLAS d& COZiNha.

- Programa de MEn+ores.

- APOFEN Jovem.

30U €SPECial
POrqUC Par+Cip0

NdS aHiVidades
dd APOFEN!

Realizado por:

Elicabete Awieida
Psicologa da APOFEN



