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KEYWORDS Abstract
Phenylketonuria; Objective: This study aimed to identify markers of metabolic syndrome (MS) in patients with

Metabolic syndrome; phenylketonuria (PKU).
Children and Methods: This was a cross-sectional study consisting of 58 PKU patients (ages of 4-15 years):
adolescents; 29 patients with excess weight, and 29 with normal weight. The biochemical variables assessed
Overweight; were phenylalanine (phe), total cholesterol, HDL-c, triglycerides, glucose, and basal insulin.
Diet The patients had Homeostasis Model Assessment (HOMA) and waist circumference assessed.
Results: No inter-group difference was found for phe. Overweight patients had higher levels
of triglycerides, basal insulin, and HOMA, but lower concentrations of HDL-cholesterol, when
compared to the eutrophic patients. Total cholesterol/HDL-c was significantly higher in the
overweight group. A positive correlation between basal insulin level and HOMA with waist
circumference was found only in the overweight group.
Conclusion: The results of this study suggest that patients with PKU and excess weight are
potentially vulnerable to the development of metabolic syndrome. Therefore, it is necessary
to conduct clinical and laboratory monitoring, aiming to prevent metabolic changes, as well as
excessive weight gain and its consequences, particularly cardiovascular risk.
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PALAVRAS-CHAVE
Fenilcetonuria;

Sindrome metabolica em criancas e adolescentes com fenilcetonuria

Objetivo: Determinar marcadores bioquimicos da sindrome metabolica em pacientes com PKU.
Métodos: Foram avaliados dois grupos de pacientes com PKU, de quatro a 15 anos, com excesso
de peso (29) e eutroficos (29). As variaveis bioquimicas avaliadas foram fenilalanina (phe), coles-
terol total, HDL-c, triglicérides, glicose e insulina basal. Foi determinado o Homa e mensurada

Resultados: As concentracoes de phe, de colesterol total e de glicose foram equivalentes entre
os grupos. Os pacientes com excesso de peso apresentaram maiores concentracdes de triglicé-
rides, de insulina basal, maiores valores da determinacao do Homa, menores concentracoes de
HDL colesterol e valores mais elevados da relacao do colesterol total/HDL-c. Houve correlacao
positiva entre a dosagem de insulina basal e do Homa com a circunferéncia da cintura nos

Conclusées: Os resultados deste estudo sugerem que pacientes com PKU e excesso de peso
sao potencialmente vulneraveis ao desenvolvimento da sindrome metabdlica. Ha, portanto,
necessidade de acompanhamento clinico-laboratorial que previna as alteracdoes metabdlicas, o
ganho excessivo de peso e as suas consequéncias, em especial o risco cardiovascular.

© 2014 Sociedade Brasileira de Pediatria. Publicado por Elsevier Editora Ltda. Todos os direitos

percentil 90 associadas a, pelo menos, dois dos seguintes

p . Resumo

Sindrome metabolica;

Criancas e

adolescentes;

Excesso de peso;

Dieta a circunferéncia da cintura.
pacientes do grupo com excesso de peso.
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Introducao

A fenilcetonuria (PKU), erro inato do metabolismo de
aminoacidos caracterizado pela perda ou diminuicao da
atividade da enzima fenilalanina hidroxilase, tem como
consequéncia a elevacao das concentracdes sanguineas de
fenilalanina e de seus metabolitos. Dai resultam lesdes neu-
roldgicas que culminam em retardo mental irreversivel."? O
controle da doenca é feito pela prescricdo de dieta isenta em
proteinas de origem animal e restrita em proteinas vegetais.
Em razéo da qualidade da alimentacao, alguns estudio-
sos tém relacionado a fenilcetondria a tendéncia de ganho
excessivo de peso e a sindrome metabdlica (SM).3¢ Por outro
lado, o excesso de peso e as alteracdes metabdlicas a ele
associadas tém sido relacionados a risco cardiovascular ele-
vado, o que tem alertado pesquisadores em todo o mundo
para a importancia da identificacdo precoce e da prevencao
de danos entre as populacdes de risco.””"

Pelas particularidades da alimentacédo, os fenilcetonu-
ricos podem ser considerados como grupo vulneravel a
alteracoes metabdlicas e ao excesso de peso. A restricao
proteica favorece - e até mesmo estimula - o consumo de
alimentos ricos em carboidratos (especialmente os simples)
e em lipidios, em particular, e aumenta o risco de ganho de
peso.

A sindrome metabolica estaria presente nessa populacao
em decorréncia tanto da propria doenca quanto da
alimentacdo. A deteccdo de parametros que identificam a
presenca da SM pode prevenir o aparecimento nesses paci-
entes de outras doencas, como, por exemplo, a diabete e
as doencas cardiovasculares. A International Diabetes Fede-
ration (IDF) considera que a medida da circunferéncia da
cintura (CC), associada as determinagdes das concentracoes
do HDL colesterol (HDLc), dos triglicérides (TG) e da gli-
cose, constitui parametro para a identificacao da sindrome
metabolica. Essa seria definida por medidas da CC acima do

achados: concentracoes elevadas de TG, reducao do HDLc,
aumentos da pressao arterial e da glicemia de jejum.

O estudo em tela buscou determinar alguns marcado-
res da SM nos pacientes com fenilcetonlria atendidos no
Servico Especial de Genética do Hospital das Clinicas da
Universidade Federal de Minas Gerais (SEG-HC-UFMG), com
vistas a identificar riscos e a promover melhor controle
clinico-laboratorial e a adogao de protocolos especiais para
prevencao de danos cardiovasculares.

Metodologia

Foi desenvolvido um estudo de série de casos que envolveu
58 criancas e adolescentes de quatro a 15 anos com fenil-
cetondria. A coleta de dados foi feita entre outubro/2008 e
novembro/2009. Os pacientes foram selecionados, agenda-
dos e submetidos as avaliagcdes clinicas e laboratoriais.

0 estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa
da Universidade Federal de Minas Gerais (COEP-UFMG). O
termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) foi
assinado por um dos pais, responsavel legal e/ou pelos
fenilcetonuricos maiores de seis anos, apos os devidos escla-
recimentos.

Os grupos foram definidos de acordo com o indice de
Massa Corporal (IMC) calculado de acordo com a formula:
IMC =peso (Kg) / altura? (m). O valor obtido foi avaliado
mediante o uso das curvas de crescimento da Organizacao
Mundial de Salde (OMS) para criancas até cinco anos (2006)
e de cinco a 19 anos (2007), considerando-se como pontos de
corte para sobrepeso e obesidade IMC > 85 e p > 97, respec-
tivamente. Os grupos foram assim constituidos: 29 pacientes
eutroficos e 29 com excesso de peso.

As medidas da circunferéncia da cintura foram analisadas
de acordo com o percentil sugerido por MacCarthy et al.’
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