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Introducao: A fenilcetonudria (PKU) é uma doenca genética neurotdxica rara, a qual afeta
a capacidade do organismo de metabolizar a fenilalanina, um aminoacido essencial
encontrado em alimentos ricos em proteinas. Tal patologia é causada pela deficiéncia da
enzima fenilalanina hidroxilase (PAH), que converte a fenilalanina em tirosina. Quando
ndo tratada, a PKU pode levar a problemas de saude sérios, incluindo deficiéncia mental
e distirbios neuroldgicos, devido ao seu poder neurotéxico. Objetivo: Apresentar os
efeitos da fenilcetonuria como doenca neurodegenerativa metabdlica na infancia.
Metodologia: Trata-se de uma revisao narrativa de literatura, realizada no periodo de
setembro a outubro de 2023, em indexadores como Pubmed, Google Académico, SciELO
e Lilacs. Apdés a implementacdo dos critérios de elegibilidade e exclusao, foram
selecionados 3 estudos, os quais foram analisados descritivamente. Resultados: A
fenilcetonuria afeta 1 em cada 10.000 recém-nascidos globalmente, causando
comprometimento neurolégico devido ao acimulo de fenilalanina (componente
neurotdxico) e a reducdo de aminoacidos essenciais, como a tirosina, necessarios para a
formacgao de neurotransmissores como serotonina e dopamina. Isso contribui para altas
taxas de deficiéncia neuroldgica em pacientes com PKU. Além disso, a falta de
tratamento adequado, especialmente nos primeiros anos de vida, resulta em condigoes
como deficiéncia mental, ansiedade, depressao e estresse psicoldgico, bem como
deficiéncias de aprendizado e desenvolvimento. O diagndstico precoce é fundamental
para reduzir os efeitos neurotéxicos da PKU, permitindo o inicio do tratamento nos
primeiros meses de vida. Destaca-se, portanto, a importancia do controle rigoroso da
dieta e da possivel suplementacdo de tirosina, para prevenir complicacoes neuroldgicas.
Conclusao: Pode-se concluir que a fenilcetontria é uma condigdao genética rara, que
demanda atengao precoce e tratamento continuo. Pacientes com a referida condigao tém
o potencial de levar uma vida saudavel e produtiva, com o devido manejo. A pesquisa e a
conscientizagao continuas sao fundamentais para melhorar o tratamento e a qualidade de
vida desses pacientes.
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