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Introducdo: A Fenilcetonuria (PKU) é uma doenga genética, de heranca autossémica
recessiva, caracterizada pela deficiéncia da enzima hepatica fenilalanina-hidroxilase
responsavel pela conversdo do aminoacido Fenilalanina em Tirosina, na falta dessa conversdo
a Fenilalanina se acumula e torna-se toxica principalmente ao sistema nervoso central. A doenca
é diagnosticada através da triagem neonatal. Caso ndo tratada precocemente pode trazer sérios
problemas neuroldgicos, tais como, dificuldade no andar, no falar, no crescimento, podendo
provocar retardo no desenvolvimento neuropsicomotor grave, déficit de pigmentacdo, entre
outros. Objetivo: Pesquisa realizada com finalidade de revisar as caracteristicas clinicas,
divulgar, promover e conhecer a importancia do teste do pezinho para detectar a PKU,
possibilitando o diagnostico precoce, acompanhamento e terapia adequada. Metodologia:
Pesquisa de revisdo sobre PKU. Resultado: Diante dos sintomas clinicos o possivel diagnéstico
de Enfermagem é “Risco de desenvolvimento atrasado”. Verificou-se a importancia do
diagndstico precoce para evitar as complicagcdes que quando instaladas sdo irreversiveis. O
tratamento para esses pacientes baseia-se na dieta especifica, que € para toda a vida, isenta de
aminoacido fenilalanina e formula metabdlica. A equipe de enfermagem desempenha um papel
importante no acompanhamento e seguimento desses pacientes, garantindo tratamento, adesdo
a dieta e continuidade de acbes. Conclusdo: Conclui-se a necessidade de identificar os
pacientes 0 mais precocemente possivel e iniciar a dietoterapia especifica ja nos primeiros dias
de vida. O SUS fornece gratuitamente a formula usada na dieta de Fenilcetonuricos, essa é
calculada de acordo com o peso e a necessidade de cada pessoa (férmula isenta de fenilalanina),
obtendo um resultado positivo, que leva o individuo a ter uma vida sem maiores complicagdes.
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