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INTRODUCAQ: Alteracdes neurocognitivas graves causadas pela Fenilcetontria (PKU) néo
tratada podem ser amplamente prevenidas pela implementacdo de um tratamento dietético
precoce e adequado. O funcionamento neurocognitivo de doentes com PKU tem sido
estudado e um decréscimo ligeiro no quociente inteletual (Ql) a par de défices em funcbes
cognitivas especificas, incluindo défices na funcdo executiva, tém sido observados em doentes
tratados.

OBJETIVOS: Caraterizar a nossa populacdo de doentes adolescentes e adultos com PKU e
compreender a forma como se adaptam a esta doenca crénica em diferentes idades e em
diversos contextos de vida.

MATERIAL E METODOS: Estudamos 99 doentes com idades entre os 12 e os 33 anos.
Consideramos os valores sanguineos de fenilalanina (Fen) obtidos no rastreio neonatal para
classificar a gravidade da doenca. A qualidade do controlo dietético (QCD) foi definida como as
medianas anuais de Fen. Ambas foram consideradas variaveis independentes. O resultado do
tratamento foi avaliado considerando o QI como um valor global e o perfil em subtestes
especificos, o nivel de estudos atingido e a carreira profissional.

RESULTADOS: Os niveis globais de QI dos doentes encontram-se dentro dos parametros
considerados normais, embora com médias inferiores as da populacdo de referéncia. No
entanto, observamos também um perfil neurocognitivo especifico e dificuldades
comportamentais. Estas dificuldades estdo negativa e significativamente correlacionadas com
a gravidade da doenca e com a qualidade do controlo dietético na altura da avaliacdo e
influenciam os doentes na sua progressao no sistema de ensino, sucesso profissional e adesdo
ao tratamento.

CONCLUSOES: Apesar dos défices neurocognitivos especificos observados em alguns
individuos da nossa populacao, o grupo de doentes adolescentes e adultos com bom controlo
dietético revelam um nivel de desenvolvimento cognitivo normal e uma boa capacidade de
adaptacéo psicossocial sugerindo a necessidade destes doentes serem monitorizados ao longo
da vida por uma equipa multidisciplinar.
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