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RESUMO



Foram investigados dados sécio-econdmicos e as habilidades motoras grossas de
uma seérie de 32 criangas portadoras de fenilcetonuria com diagndstico e tratamento
precoces atendidos pelo Programa de Triagem Neonatal do Parana, sob
responsabilidade da Fundagdo Ecuménica de Protegcdo ao Excepcional (FEPE). O
objetivo foi avaliar os resultados obtidos desde a institucionalizagdo do programa em
1996 até 2001 e discutir aspectos da prevencao e promog¢ao de saude que tornem
possivel o desenvolvimento normal e melhoria da qualidade de vida para os
portadores daquele erro inato do metabolismo. O escore que avaliou o desempenho
motor das criancas tratadas precocemente variou de 86.4 a 121.5. Do total dos casos
avaliados, 6,25 % apresentaram fungcdes motoras abaixo da média esperada para a
sua idade e 93,75 % apresentaram desenvolvimento motor normal dentro dos
parametros da normalidade referenciados na literatura. O tratamento foi iniciado no
primeiro més em 71,9 % dos casos de PKU, sendo diferenciados neste aspecto os
cinco casos de hiperfenilalaninemia persistente. A pesquisa soOcio-econdmica
registrou 90,6 % de familias com renda até quatro salarios minimos e 39,5 % de pais
com instrugdo até o quarto ano escolar. Na analise dos resultados, foi encontrada
correlagao significativa entre a escolaridade dos pais e o escore motor das criangas
PKU e HPAP (n= 32), e, correlagdo significativa entre a precocidade do tratamento e
0 escore motor das criangas PKU (n = 27). A estrutura familiar foi determinante para
o0 bom andamento e sucesso do tratamento. Esta avaliagdo de resultados aponta
para a necessidade da continuidade do programa estadual e destaca a sua real
importancia para a populagcdo paranaense. A Associacdo dos Fenilcetonuricos e
Homocistinuricos do Parana (AFEH-PR) contribui nacionalmente provendo alimentos
especiais para fenilcetonuricos .

Palavras chaves: avaliagdo em saude; fenilcetonuria; prevencdo e promogado em
saude.



ABSTRACT

Social and economical conditions as well as gross movement abilities were evaluated
within 32 phenylketonuria holder children who were early diagnosed and treated
through neonatal screening program of Parana State. That program is under
responsibility of Ecumenical Foundation’s Exceptional Protection (Fundagao
Ecuménica de Protecdo ao Excepcional - FEPE). The purpose of this work was
evaluating in reached effects since program was established in 1996 until 2001 and
discussing about prevention and promotion manners of health that making possible
normal development and condition life improvement for holders of that inborn errors
of metabolism. The development motor rates of early treated children changed into
86,4 and 121,5. Motor functions under according to age mean rate were got in 6,25 %
of cases and remaining ones (93,75 %) presented normal motor development
according investigated literature. The treatment was started during for the first month
to 71,9 % of PKU cases and was differed to five cases of persistent
hyperphenylalaninemia. The social economic investigation revealed 90,6 % of
families gaining up to four minimum salaries and 39,5 % of parents getting instruction
up to 42 school degree. The data revealed significant correlation between school
degree of parents and motor development of PKU and HPAP children (n = 32) and
between early treatment and motor development of PKU children (n = 27). The
familiar condition was determinant to getting good results in treatment. The data
evaluation confirmed the necessity of maintaining the state program and emphasized
your actual importance to paranaense population. The Homocystinuricos and
Phenylketonuricos Association of Parana (Associagdo dos Fenilcetonuricos e
Homocistinuricos do Parana - AFEH-PR) contribute at national level to providing
special foods to phenylketonuricos.

Key words: evaluation in health; phenilketonuria; prevention and promotion in health.
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INTRODUGAO

Este estudo faz uma avaliagao dos resultados da institucionalizacdo de acdes
preventivas e de promocado a saude para fenilcetonuricos atendidos precocemente
pelo Programa de Triagem Neonatal do Parana.

No campo da prevengdo e promogdo da saude, nas ultimas deécadas,
desenvolveram-se programas de rastreamento de doengas genéticas, dentre elas a
fenilcetonuria, que deve ser detectada no periodo neonatal. Um programa de
triagem neonatal identifica precocemente condigdes patoldgicas, as quais possam
permitir intervencdo em tempo habil para eliminar ou reduzir a mortalidade,
morbidade e discapacidades".

“A histéria da fenilcetonuria tornou-se um paradigma na prevengao pediatrica,
protegendo milhares de criangas do irreversivel comprometimento neuroldgico”
(Burgard et al., 2000).

A fenilcetonuria, também conhecida como “PKU” (“phenylketonuria”), € o mais
comum dos erros inatos de metabolismo de aminoacidos (Mira & Marquez, 1999), e
foi um dos primeiros defeitos genéticos do metabolismo humano a ser descoberto
(Lehninger et al, 1995). A fenilcetonuria (FEN) é causada pela inabilidade da crianga
usar o aminoacido fenilalanina. O diagnédstico e tratamento precoces dos disturbios
da fenilalanina (FAL) sdo fundamentais para que sejam evitados danos cerebrais, e,
consequentemente, prevenir a deficiéncia mental, disturbios motores e de
comportamento, epilepsia, déficit de estatura entre outros. Se a crianca PKU ¢é
identificada precocemente e tratada apropriadamente, com a manutencdo de uma
dieta restrita e bem controlada de FAL, entdo o mais adverso efeito do SNC pode
ser prevenido (Karger, 1996).

Em 1992, o Ministério da Saude tornou obrigatéria a inclusdo do diagndstico
precoce da fenilcetonuria e do hipotireoidismo congénito no planejamento de acgdes
de saude dos estados. A triagem neonatal € um método de pesquisa, em grande

populacdo, para deteccdo de inumeras doencas causadas por erros inatos de

- discapacidade é um termo encontrado na CIDDM-2, publicado pela OMS em 15 de dezembro de
2000, que determina os parametros que descrevem o estado de saude das pessoas e possibilitam a
comparagao num contexto internacional.
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metabolismo. No Brasil, o teste de triagem ou de rastreamento neonatal é também
chamado de “teste do pezinho”, porque o material € coletado no calcanhar do
recém-nascido.

O diagnostico precoce € apenas o primeiro passo, o tratamento dietético
inicia-se nas primeiras semanas e se estende por toda a vida das criangas
portadoras. O tratamento é controlado com adequada ingestdo da FAL, e necessita
da orientacdo de uma equipe de profissionais da saude e da participagao efetiva e
rigorosa dos pais ou cuidadores destas criangas. Mudar habitos alimentares é uma
tarefa dificil por diferentes aspectos, mas a garantia do desenvolvimento normal é
compensadora. Um estudo comparativo de Gomes (2000) avaliou o
desenvolvimento motor de 88 criangas PKU tratadas precocemente na Associagao
de Pais e Amigos dos Excepcionais de Sdo Paulo (APAE-SP), quando comparadas
com um grupo controle de criangas sem PKU, demonstrando que ndo existiam
diferencas significativas entre os dois grupos em quatro das cinco atividades
motoras estudadas. Estes resultados demonstraram os beneficios do tratamento
dietético desenvolvido na APAE-SP.

No programa do Parand, a Fundagdo Ecuménica de Protegao ao Excepcional
(FEPE) e a Associagao dos Fenilcetonuricos e Homocistinuricos do Parana (AFEH-
PR), localizadas na cidade de Curitiba, sdo as instituicbes responsaveis pela
vigilancia da saude das criangas fenilcetonuricas. Este programa, iniciado em 1996,
destaca-se nacionalmente pela oferta dos alimentos especiais.

O capitulo | caracteriza inicialmente os programas de triagem neonatal,
apresentando especificamente a histéria do programa estadual do Parana. Em
seguida, situa-se este programa no campo da prevengdo e promogao em saude
para os portadores de fenilcetonuria.

O capitulo Il € uma revisdao acerca da fenilcetonuria, enquanto problema
clinico e de saude publica.

No capitulo Ill aborda-se, também, com base em revisao de literatura, alguns
aspectos da avaliacdo em saude, destacando-se especialmente a avaliagcdo de
resultados.

Esta pesquisa € uma avaliacdo parcial dos resultados do trabalho de duas

instituicées - a FEPE e a AFEH-PR, onde foram estudados os casos de 32 criangas



portadoras de fenilcetonuria residentes no Parana e tratadas precocemente em
Curitiba.

Foi aplicado, nesta série de casos, o instrumento “Gross motor Function
Measure (GMFM)” para a medida da fungdo motora grossa (MFMG) e realizada uma
entrevista semi-estruturada com os pais ou responsavel. Nesta entrevista, buscou-se
caracterizar, condigdes sb6cio-econdbmicas da familia e compreender melhor a
importancia que atribuem ao trabalho de prevengcdo e promogdo com
fenilcetonuricos no Parana. Os dados foram analisados por freqiéncia simples com
a utilizacdo do software Epi-info 6.0. A andlise estatistica foi realizada com o
software R e Statgrafhics. A metodologia utilizada no trabalho esta detalhada no
capitulo V.

No capitulo V, é apresentado propriamente o estudo dos casos.

Em seguida, discute-se a relevancia das ag¢des intersetoriais no programa de
triagem neonatal para fenilcetonuria, valorizando-se a educagdo e a comunicagao
em saude como instrumentos para a concretizagao do agir participativo de todos os
atores envolvidos no processo que tem como objetivo a melhoria na qualidade de
vida de uma crianca PKU.

Finalmente apresentam-se as conclusoes, destacando a familia como esteio

para o sucesso do tratamento dietético.



Capitulo I- TRIAGEM NEONATAL

O processo saude-doenga constitui um fendbmeno complexo, cuja génese
envolve determinagbes de ordem bioldgica, econémica, social, cultural e psicologica.
As necessidades de saude dizem respeito a estas diversas dimensdes do real. As
acdes de saude, por sua vez, embora possuam caracteristicas técnicas evidentes,
organizam-se historicamente, enquanto praticas sociais, podendo ou nao guardar
relacdo com as necessidades de saude ou, mesmo, com as necessidades de
servicos de saude. Nem as necessidades de saude, nem as praticas a elas referidas
existem em abstrato, possuindo historicidade a ser buscada por quem pretende

investiga-las. (Silva & Formigli, 1994).

1.1- PROGRAMAS DE TRIAGEM NEONATAL.

A triagem neonatal tem como objetivo a identificagdo de condigbes que
necessitam de intervengao precoce, dando inicio a um extenso programa de saude
publica.

Os programas de triagem neonatal devem atender aos seguintes critérios: 1.
que a condigdo patolégica seja um importante problema de saude, que ocorre com
freqUéncia suficiente para justificar o rastreamento da populagao inteira; 2. que o
tratamento seja efetivo e viavel, quando iniciado precocemente e 3. que o teste seja
simples, econémico, preciso, validado e aceitavel.

Os programas populacionais de rastreamento neonatal tiveram inicio na
década de 60, iniciando no Brasil em 1976 a partir de um trabalho pioneiro da APAE-
SP. A primeira doenga a ser triada foi a fenilcetonuria (Souza et al., 2002). A primeira
iniciativa de regulamentacao federal foi estabelecida através do Estatuto da Crianca e
do Adolescente e, apesar da existéncia de legislagdo, a implantagdo em alguns
estados ocorreu devido a iniciativas particulares isoladas. Como consequéncia, tem-
se falta de integracéo, auséncia de rotinas uniformes estabelecidas, diversidade de
patologias triadas e cobertura populacional desigual e insuficiente nas diversas

regides brasileiras. O programa a nivel federal foi instituido em 06 de junho de 2001 -
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Portaria GM / MS n° 822 (Santos et al., 2001). O Programa Nacional de Triagem
Neonatal (PNTN) criado para regulamentar as agdes de saude publica em triagem
neonatal, tem como objetivos: ampliar a triagem neonatal existente no pais, incluindo
a detecgdo de outras patologias (fibrose cistica, doengas falciformes e outras
hemoglobinopatias) e aumentando a cobertura dos nascidos vivos; organizar redes
estaduais de triagem neonatal; proporcionar uma uniformidade no atendimento;
garantir o acompanhamento / tratamento dos pacientes triados; além de criar um
sistema de informagdo para manter um banco de dados nacional sobre a triagem
neonatal. Os dados oficiais serdao determinantes para as medidas apropriadas na
alocacdo de recursos aos cuidados da saude destas criangas com condigdes
especificas de saude, como a PKU.

No Brasil, o rastreamento para PKU tem uma cobertura de 50 % dos recém-
nascidos (Souza et al.,2002). Existem programas estaduais, com maior ou menor
abrangéncia, em Belo Horizonte (MG), Brasilia (DF), Campinas (SP), Campo Grande
(MG), Curitiba (PR), Florianopolis (SC), Porto Alegre (RS), Recife (PE), Salvador
(BA), Sdo Caetano (SP) e Sado Paulo (SP), entre outros que estdo iniciando
programas.

O estado de Minas Gerais introduziu o programa de rastreamento para
fenilcetonuria em setembro de 1993, realizado pelo Nucleo de Pesquisa ou de Apoio
Diagnéstico (NUPAD) na faculdade de medicina, da Universidade de Minas Gerais. A
interface com a comunidade é feita pelo Instituto da Saude da Mulher e da Crianca,
uma organizagao néao governamental que trabalha conjuntamente com o NUPAD.

O municipio de Porto Alegre iniciou seu programa de triagem neonatal no ano
de 1996 e vem aumentando a cobertura populacional que hoje ja atinge 83 % da
populagdo dependente do Sistema Unico de Saude (SUS). Este programa procura
capacitar tecnicamente os profissionais da rede municipal envolvidos no diagndstico
e tratamento da fenilcetonuria (Vargas, 2000).

Assim como no caso brasileiro, estudos de Stoddard & Farrel (1997)
identificaram grande variabilidade na politica dos testes de triagem neonatal de
estado para estado nos Estados Unidos. Apesar de um programa unico, tido como
modelo, bem qualificado e efetivo, os diferentes estados desenvolvem o programa de

maneira diferenciada, adequando-o a legislagdo aprovada.
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Em uma discussao sobre o papel dos pediatras e a saude publica para o
préximo milénio, Hall (2000), destaca alguns aspectos que devem ser incluidos em
politicas publicas na area da saude da crianga. Inicialmente, comenta sobre a
introducdo de um monitoramento primario e secundario de prevencgao, tais como
vacinas e programas de rastreamento (“screening”). O autor alerta também para
questdes como promogao da saude infantil, reforcando alguns aspectos sobre
politica de saude e a relagdo governo-sociedade.

No passado, desordens genéticas eram consideradas raras e sem tratamento
(Harris, 1991). Com o desenvolvimento de técnicas de tratamento apropriadas para
certas disfungdes metabdlicas, o interesse por estas doencas tem aumentado
(Martins, 1996).

Com as novas técnicas de deteccdo e tratamento das sequelas de doencgas
genéticas, programas preventivos podem ser oferecidos a populagéo. Os testes de
triagem neonatal e o acompanhamento das condi¢gdes dos pacientes sao elementos

importantes a serem incorporados no desenvolvimento da saude publica.

1.2- O PROGRAMA DE TRIAGEM PARA FENILCETONURIA NO PARANA.

Desde 1987 é feito no Parana o rastreamento para fenilcetonuria (FEN) e
hipotireoidismo congénito (HC) através da triagem neonatal. Os testes sdo realizados
em amostras de sangue em papel filtro 24 a 48 horas apds o nascimento, coletados
nas maternidades em todo o estado e encaminhados para o laboratério do centro de
pesquisas (CEPE) da Fundagdao Ecuménica de Protecdo ao Excepcional (FEPE).
Esta iniciativa, desenvolvida em parceria com o SUS, foi precursora do programa de
rastreamento que além de diagnosticar, também é responsavel pelo tratamento das
criancgas triadas.

Com o objetivo de apoiar os pais e os portadores de fenilcetonuria e
homocistinuria do estado do Parana, em 1992, foi fundada a Associagdo dos
Fenilcetonuricos e Homocistinuricos do Parana (AFEH-PR). A FEPE e a AFEH-PR,
formam o elo entre o estado e a comunidade, sendo responsaveis pela vigilancia da

saude do fenilcetonurico. Estas instituicdes sao regidas pelos dois principios basicos
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do nosso atual sistema de saude: universalidade e equidade. Além disto,
desenvolvem diferentes atividades de carater educativo.

De modo similar ao que aconteceu em 1966 na Califérnia (USA), quando os
pais de fenilcetonuricos foram os principais responsaveis pelo inicio do programa de
triagem (Koch, 2001), o Parana iniciou sua histéria de um programa estadual de
triagem para fenilcetonuria influenciado pela motivagcdo e mobilizagcdo de pais de
fenilcetonuricos que tinham o mesmo interesse em resolver as dificuldades
encontradas em relagdo a alimentacao especial de seus filhos.

Em 1996, a FEPE formou uma equipe multidisciplinar de um programa para
diagndstico, acompanhamento laboratorial e tratamento destas criangas. Os
profissionais que compdbe esta equipe sdo: médicos (neurologista e enddcrino-
pediatra), farmacéuticas e bioquimicas, enfermeira, nutricionista, assistente social e
psicologa. Ja existem 110 casos detectados em residentes no estado, sendo que
destes os primeiros 42 foram triados no PR e tratados pelo programa de Sao Paulo.
Os demais, desde 1996, sao tratados pelo programa de Curitiba. Entre os 68 casos
tratados em Curitiba temos 35 diagnosticos precoces e 33 diagndsticos tardios.

O Centro de pesquisas (CEPE) da FEPE foi o primeiro programa de triagem
neonatal a receber o reconhecimento do Ministério da Saude e autorizagdo para
pesquisar mais duas doengas: fibrose cistica e hemoglobinopatias (Jornal da FEPE,
2001).

A FEPE

A FEPE existe desde 1959, quando ainda era chamada de “Fundacéao - a Voz
do Povo”. Em 1966, passou a ser registrada como Associacdo Ecuménica de
Protecéo ao Excepcional. E, em 1967, obteve a sua denominagéo atual. Em toda a
historia da FEPE, seus esforgcos foram destinados a educagao de portadores de
deficiéncia mental. Em 1991, com a criagdo do centro de pesquisas, a FEPE passou
a ser a instituicao responsavel pelo “Programa de Triagem Neonatal no Parana”.

A FEPE dispbe, para manutencdo de suas atividades, da colaboragdo das
seguintes fontes de recursos: SUS (convénio com o centro de pesquisas); Secretaria
de Estado de Educacdo do Parana (convénio de amparo técnico); Fundacao

Educacional do Estado do Parana; Secretaria de Assuntos da Crianga e da Familia;
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Fundagcdo de Ac¢do Social do Parang; Prefeitura Municipal de Curitiba; Ministério da
Educacao e Desporto; Instituto de Previdéncia do Estado e doagdes.

Atualmente, além de outras atividades educativas e atendimento a outras
patologias, atende criangas com todos os tipos de hiperfenilalaninemias triadas por
meio do “teste do pezinho”. Além da triagem e do diagnéstico, oferece tratamento
médico e nutricional especializado com suporte social e psicolégico aos familiares
dos pacientes e aconselhamento genético aos pais. Com o fornecimento gratuito da
mistura de aminoacidos (“leite especial” importado da Alemanha) apds o primeiro ano
de vida facilita a adesao da crianca portadora de fenilcetonuria a dieta especial.

Recentemente obteve reconhecimento publico de seu trabalho filantropico
recebendo o Prémio Bem Eficiente 2002 fornecido para 50 entidades distribuidas em

todo o Brasil.

A AFEH-PR

Em 1988, duas familias de Curitiba se confrontavam com o mesmo problema:
fazer um regime alimentar com baixo teor de fenilalanina para seus filhos que eram
fenilcetonuricos. A singularidade e gravidade do problema favoreceram a conexao de
um grupo de pais que compartilharam os mesmos interesses, e buscaram solugdes
para o tratamento de seus filhos (Brandalize, 2001).

A dificuldade de um regime basicamente de frutas e verduras e o leite PKU
importado da Alemanha, com poucas opg¢des de produtos industrializados no Brasil,
fez com que as familias dos fenilcetonuricos se aproximassem e buscassem
alternativas. Em 1991, o entdo Secretario do Estado e da Educacao Professor Elias
Abrado, atendendo a solicitagdo dos familiares conseguiu a importacédo do trigo
especial da Alemanha. A possibilidade de producdo do pao especial foi um fato
marcante que influenciou na tomada de decisao para a institucionalizacdo da AFEH-
PR, esta associacao foi fundada oficialmente em 24/10/92.

Esta entidade de carater filantropico, disponibiliza alimentos especiais para o
fenilcetonurico. Atualmente da assisténcia a todas as criancas fenilcetonuricas do
Parana, e para algumas criangas de outros estados brasileiros (AL, BA, CE, DF, ES,
GO, MA, MG, MS, MT, PA, PE, PR, RJ, RO, RS, SE, SC e SP) que nao possuem
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uma associacao que ofereca a mesma variedade de produtos para a alimentacao do
PKU.

As principais atividades desenvolvidas pela AFEH-PR sdo: a) visitas aos
familiares para constatar a real condicdo econémica e cultural da familia, dando
orientacdo e muitas vezes chamando parentes e vizinhos para dar esclarecimentos
sobre o0 que é fenilcetonuria, causas e efeitos. b) ajuda as maes, ouvindo-as e
orientando-as, dando-lhes esperangas com exemplos de criangas bem sucedidas,
repassando receitas novas e ensinando-as a conviverem com O problema. c)
contatos com os prefeitos municipais do Parana, solicitando ajuda: quanto ao
acompanhamento familiar (agente de saude, assistente social, psicélogo); com o
fornecimento das passagens necessarias para que compare¢gam nas consultas; e
com uma cesta basica mensal. d) anualmente proporcionar um encontro com pais,
onde estes participam de palestras elucidativas proferidas por professores e também
de troca sobre experiéncias culinarias da alimentacio especial, enquanto as criangas
se divertem como em uma festa de aniversario, ndo faltando bolo de aniversario,
guloseimas e outros produtos proprios para fenilcetonuricos. Nestes encontros
participam familias do Rio de Janeiro, Mato Grosso, Sdo Paulo e Santa Catarina. e)
realizar palestras em colégios e universidades esclarecendo os académicos sobre a
enfermidade, seu diagndstico e tratamento e sobre o regime alimentar com baixo teor
de fenilalanina, suas dificuldades e o envolvimento dos problemas financeiros e
culturais. f) divulgar o assunto em entrevistas para televisao e radio, escrever artigos
explicativos para jornais e revistas, e elaborar uma revista semestral com uma
tiragem de 3000 exemplares, que auxilia os profissionais da saude, pais € amigos
dos fenilcetonuricos e académicos em geral.

A AFEH-PR constroi coletivamente alternativas de organizagédo e
operacionalizacdo de praticas de saude, socialmente orientadas em fungdo da

melhoria das condi¢des de vida e saude dos individuos fenilcetonuricos.

1.3- PREVENCAO E PROMOCAO EM SAUDE.

O principal objetivo de um programa de triagem neonatal é detectar

precocemente condi¢gdes patoldgicas que possibilitem uma agéo preventiva. Prevenir



10

€ “preparar; chegar antes de; dispor de maneira que evite (dano, mal); impedir que se
realize” (Ferreira, 1986). A prevencao em saude exige uma acgao antecipada que se
baseia no conhecimento da doenga. A prevengdo em recém-nascidos é uma
atividade essencial em saude publica que requer integragdo entre: educagdo dos
pais, coleta de amostras, analise diagndstica, cuidados médicos basicos e
especificos, além de outros servicos de suporte para as familias com criangas
afetadas.

Promover tem o significado de “dar impulso a; fomentar; originar; gerar”
(Ferreira, 1986). Promocdo em saude refere-se a medidas estratégicas que
aumentam o bem-estar geral da populagéo envolvida com um problema de saude. A
promogao da saude € articuladora dos setores que valorizam a qualidade de vida
(Minayo et al., 2000).

“Promocéao da saude é o conjunto de atividades, processos e recursos, de ordem institucional,
governamental ou da cidadania, orientados a propiciar a melhoria das condi¢ées de bem-estar
e acesso a bens e servigos sociais, que favorecam o desenvolvimento de conhecimentos,
atitudes e comportamentos favoraveis ao cuidado da saude e o desenvolvimento de
estratégias que permitam a populagdo maior controle sobre sua saude e suas condigbes de
vida, a niveis individual e coletivo” (Gutierrez, 1994 apud Buss, 2000).

Promogao de saude é um termo guarda-chuva que tem um largo alcance de
atividades que envolvem boa saude e bem-estar e prevenir a ma-saude. A promogao
de saude capacita individuos, familias, grupos e comunidades para otimizarem sua
saude e bem-estar quaisquer que sejam suas necessidades ou estagios de
desenvolvimento. Bem-estar pode ser definido como a habilidade de pessoas
participarem da vida, com duas necessidades basicas satisfeitas, saude e autonomia
(dominio de si mesmo) (Simnet, 1997).

Em apenas uma década, a promocido de saude deixou de ser uma simples
atividade para tornar-se um bem aceito filosoficamente. Os programas de promogao
em saude de destaque em 2002 estdo concentrados na area do condicionamento
fisico, controle do fumo, controle da presséao arterial e em programas de “screening”,
sendo que nesse ultimo o controle genético representa 48 % do total. Estes
programas podem ser divididos em cinco niveis de intervencédo para o suporte em
saude: intrapessoal (motivagao, valores e conhecimento), interpessoal, organizagao,

comunidade e politica publica. Esta agao intersetorial necessita de estratégias
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apropriadas para cada nivel de desenvolvimento incluindo: educagéo e informagéo
em saude, medidas médicas preventivas (tais como “screening”), politicas de saude
publica com o desenvolvimento de uma organizagdo de saude comunitaria.
“Marketing” e comunicagdao em massa sao desenvolvidos direcionados para a familia
que continua sendo a unidade de um trabalho na area da promogao social e da
saude. A dimensao social, emocional, espiritual e intelectual do individuo e da familia
enfrentarem situagdes relacionadas a sua saude, especialmente no caso de
problemas de criancas com doencas cronicas, devem ser destacadas e melhor
estudadas com o poder de esclarecimentos para outros estudos de programas de
assisténcia (O’'Donnell & Harris, 1994).

Como aumentar a responsabilidade propria (poder préprio - “empowerment”) e
sobre os outros (poder mutuo - “mutual empowerment”) em saude? Este é o desafio
da prevencao e promog¢ao de saude.

O setor publico brasileiro providencia os cuidados em saude em cerca de % da
populacao (Zarrilli, 1998). A agenda 21 (Rio de Janeiro, 1992) estabelece a
importancia da intervengao precoce em saude para o futuro da promogao em saude.
Kadt & Tasca (1993), desenvolveram os conceitos de “chances de saude” e “chances
de vida”, na tentativa de qualificar essa nova complexidade do processo sanitario, e
abrir caminho para novas abordagens terapéuticas voltadas ndo mais para o evitar
fatores de risco isolados ou para o combate a seus efeitos, mas a promogao de
situagdes mais favoraveis a saude. Integram-se assim, as diversas dimensdes do
processo, sobretudo as ambientais e sociais, num mesmo modelo de explicagao e
intervengao. Deste modo, a saude publica se torna cada vez mais dependente de
saberes e decisdes extra-setoriais. Diante dos desafios da pés-modernidade, exige-
se mais do campo da saude publica assumindo trés territérios: um territério social,
onde se confirme o compromisso com a equalizagcao de oportunidades de saude,
com a universalidade e com a equidade; um territério cultural, onde se admita o
carater aproximado e construido das categorias relacionadas ao bindmio saude-
enfermidade; e um territorio propriamente natural, objetivo, material, onde um sujeito
cognoscente se compreenda e tenha vontade propria sobre sua vida
(Carvalho,1996).
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1.4- O CASO DA FENILCETONURIA.

E praticamente um consenso o entendimento de que a satde das populacdes
e das pessoas € determinada pelo que acontece no dia a dia da vida, e que esse dia
a dia é fortemente determinado pelas relagbes sociais e econbmicas. O fato,
amplamente discutido, de que o processo saude-doencga estaria determinado pelas
relagdes sociais e econdmicas nao anula a responsabilidade social do servigo de
saude. Relativizando-se a idéia de cura como unica tarefa destes servigos, incluem-
se outras como: tranquilizar, aliviar e confortar, bem como lidar com condi¢des em
que a qualidade de vida esteja ameagada. A arte do cuidado em saude abrange
outras areas de atendimento direto a comunidade. Isto fica claramente evidenciado
nos tratamentos prolongados de doengas crénicas da infancia.

No caso da fenilcetonuria, as razbes para uma familia interromper ou
abandonar o tratamento nem sempre podem ser controladas pelo servico de saude.
Os fatores sociais, econémicos e culturais podem funcionar tanto como facilitadores
quanto como barreiras no tratamento de uma crianga PKU e as instituicbes
responsaveis pela vigilancia da saude de um portador de fenilcetonuria atuam dentro
deste contexto.

O plano de referéncia, para os limites sobre saude e doenga na fenilcetonuria,
€ identificado basicamente pelo desenvolvimento cognitivo e motor normais da
crianca tratada. Como determinantes destes aspectos da normalidade de uma
crianga fenilcetonurica, podemos seguir 0 modelo explicativo de Dever (1988 apud
Teixeira, 2001), onde encontramos: 1) os avangos da biologia humana, no
desenvolvimento dos testes laboratoriais e da medicina genética; 2) o ambiente
fisico, social e psicolégico, variaveis dependentes da estrutura familiar; 3) os servigos
de saude, que viabilizam as estratégias de prevengao e promogao e 4) os estilos de
vida, particulares em cada caso. Este modelo expande o campo de atuagdo em
saude, quer seja geografica ou individualmente.

Todo desenvolvimento das acdes da FEPE e da AFEH-PR esta baseado em
uma preocupacao constante com a prevengao dos sintomas patoldgicos decorrentes
da encefalopatia fenilpiravica, e, com a promog¢ao da saude de um fenilcetonurico. A

FEPE destaca-se por sua atuagao no plano terapéutico. A AFEH-PR apdia pais e
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portadores da fenilcetonuria, contribuindo na oferta e disponibilizacdo dos alimentos
especiais para a comunidade. O campo de atuacado destas entidades €&, de fato,
muito abrangente, e combina estratégias do estado, da comunidade, de individuos,
do sistema de saude e de parcerias intersetoriais.

Se houveram transformagdes importantes no discurso recente da promocéao
em saude, os conceitos de prevengao e promog¢ao como definidos por Leavel & Clark
(1976) ainda sao muito utilizados na organizacao atual dos servigos em saude.

No caso da fenilcetonuria - uma disfungdo metabdlica genética - ndo haveria
como prevenir o surgimento do problema, apenas € possivel realizar o diagnéstico e
tratamento precoces, definidos como prevengao secundaria (Leavel & Clark, 1976).

No entanto, considerando que a fenilcetonuria € um problema constitucional, o
que se trata de prevenir primariamente sdo as suas sequelas. Consideradas desta
forma, as praticas das organizagbes de atengdo especifica aos portadores da
fenilcetonuria sao caracteristicas de agdes em promocdo da saude e prevengao
primaria.

Uma crianga fenilcetonurica depende de uma restricdo alimentar severa para
0 seu desenvolvimento, isto interfere na sua socializagdo. Este processo, vivenciado
inicialmente pelos pais, transcende os limites da familia e atinge, mais tarde, todo
aquele que convive com uma crianga com este problema.

No tratamento da fenilcetonuria, um protocolo técnico é pertinente, mas nao
suficiente para uma boa pratica. Entendemos que neste caso, uma boa pratica é
aquela que garante a qualidade de vida da crianga PKU. A identificacdo e o
tratamento em tempo habil das doengas que tém efeitos adversos apos o
nascimento, tais como a fenilcetonuria, conduzira uma melhor qualidade de vida na
infancia e, em longo prazo, na idade adulta (Brook, 1999).

Buscar a saude é uma questao nio s6 de sobrevivéncia, mas de qualificagao
da existéncia (Czeresnia, 1999). O trabalho de promogdo de saude no caso
especifico dos portadores de fenilcetonuria é muito amplo. A dimensao de cuidado
exige um esforco e mudangas importantes no cotidiano das familias. A credibilidade
dos sujeitos deve ser conquistada para a aceitagdo e o compromisso com O
tratamento (MacDonald, 2000).
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Aderir é “conformar-se com, aprovar” (Ferreira, 1986). Para se obter a adesao
imediata e continuada (antes de uma crianga PKU apresentar qualquer alteragao
clinica, apenas com uma taxa elevada de fenilalanina no sangue) o grau de
aceitacdo, submissdo e conformidade dos pais € incomensuravel. Isto requer
aprendizado e exige uma agdo diaria dos pais que iniciam o tratamento dos seus
filhos. A motivagado a uma participagao ativa € favorecida pelos programas de triagem
neonatal que devem dar suporte técnico, emocional e social.

O papel promotor de saude das organizagdes especificas de assisténcia tem
importancia crucial. Talvez se possa dizer que, dada a gravidade e especificidade do
problema, tenha-se um modelo exemplar do que seria um trabalho de vigilancia da
saude. Vigiar é “ficar olhando uma pessoa ou coisa para evitar que algum mal
aconteca” (Ferreira, 1986). A proposta de vigilancia da saude transcende os espagos
institucionalizados do sistema de servicos de saude e expande-se a outros setores e
orgaos de agao governamental e nao-governamental, envolvendo uma trama
complexa de entidades representativas dos interesses de diversos grupos sociais,
incorporando e superando os limites dos modelos assistenciais vigentes (Teixeira,
2001).

A FEPE e a AFEH-PR, projetam-se em todo o territério estadual para a
concretizacdo de propostas da vigilancia da saude com a busca ativa dos casos
triados, reconvocando-os para o 2° exame necessario para a confirmacao
diagndstica. O seu grande desafio € o resgate do sujeito, como responsavel por
decisdes e agdes que afetem direta ou indiretamente sua saude.

Com 10 anos de existéncia o programa do Parana evoluiu muito. As
dificuldades enfrentadas pelas primeiras familias de fenilcetonuricos abriram
caminhos para aqueles diagnosticados posteriormente. Estas experiéncias
acumuladas colocam o Parana em destaque a nivel nacional no programa de triagem
neonatal. Atualmente, este programa de prevencdo e promog¢ao em saude para
fenilcetonuricos, tem uma cobertura de 99 % dos recém-nascidos do estado, e
garante o fornecimento gratuito do “leite especial” no primeiro ano de vida da crianga
PKU (Triagem Neonatal - Novidades e Noticias, 2000).
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Capitulo Il- FENILCETONURIA

A encefalopatia fenilpiruvica foi descrita pela primeira vez em 1934 por Asbjorn
Folling. Em 1937, Penrose e Quastel denominaram-na de fenilcetonuria. Em 1953,
Bickel e colaboradores estudaram e demonstraram os efeitos benéficos de uma dieta
pobre em fenilalanina em uma crianga de dois anos. Em 1967, Robert Guthrie
desenvolveu nos Estados Unidos, um método de coleta de gotas de sangue em
papel filtro, o que facilitou a coleta, o transporte e o diagndstico das amostras,
permitindo que mais tarde fosse implantado um programa de triagem neonatal.

A PKU é uma desordem autossdmica recessiva, resultante da mutagdo do
gene localizado no cromossomo 12g922-24.1 (Lagreca, 2001), que causa a deficiéncia
hepatica da fenilalanina-hidroxilase (PAH), ocasionando a reduzida conversdo de
FAL em tirosina e seu consequente aumento no sangue.

A hiperfenilalalaninemia (HPA), nome genérico dado a elevados niveis de
fenilalanina no sangue (acima de 4mg / dl), constitui uma desordem primaria do
sistema de hidroxilagdo da FAL, podendo ser causada pela deficiéncia da enzima
hepatica PAH ou das enzimas que sintetizam ou reduzem a coenzima

tetrahidrobiopterina (BH4). Este sistema esta representado na FIGURA 1.

Fenilalanina + O2 Tetrahidrobiopterina (BH4) NAD

Fenilalanina
Dihidropteridina
hidroxilase (PAH) redutase
(DHPR)

Tirosina + H20 Dihidrobiopterina (BH2) NADH

FIGURA 1- O SISTEMA FENILALANINA-HIDROXILASE.

Fonte: Cotran et al., 1996. p. 398.
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A fenilalanina hidroxilase insere um dos dois atomos de O2 na fenilalanina
para formar o grupo hidroxila da tirosina; o outro atomo do O2 é reduzido a H20 pelo
NADH, que também é necessario na reagdo. Quando a fenilalanina-hidroxilase é
geneticamente defeituosa uma via secundaria do metabolismo da fenilalanina passa
a ter grande atuacdo. Nesta via menor a fenilalanina sofre transaminagédo com o
piruvato para liberar fenilpiruvato. A fenilalanina e o fenilpiruvato acumulam-se no
sangue e nos tecidos e também s&o excretados na urina: dai o nome desta condigéo
patologica (Lehninger et al., 1995).

Podem ser encontrados diferentes tipos de hiperfenilalaninemias, incluindo a
PKU classica e variagdes como a HPA persistente (HPAP), a HPA branda e a PKU
atipica. Estas criangas, dependendo do tipo de HPA encontrado, toleram uma
ingestao que varia de 250 - 600 mg FAL / dia para manter uma concentragdo de FAL
sanguinea adequada.

Em criangas “normais”, menos de 50% da ingestao dietética de fenilalanina
sao necessarios para a sintese protéica. O resto é convertido em tirosina pelo
sistema fenilalanina-hidroxilase. Com um bloqueio no metabolismo de fenilalanina
devido a falta de fenilalanina-hidroxilase, as vias metabdlicas secundarias entram em
acgao, produzindo aumento de acido fenilpirivico, acido fenilatico, acido fenilacético e
acido hidroxifenilacético, que sdo excretados em grandes quantidades na urina do
PKU (FIGURA 2). Alguns destes metabdlitos anormais sdo excretados no suor, e o
acido fenilacético, em particular, da as criancas afetadas um forte odor bolorento de
urina de rato (Cotran et al., 1994).

Fenilactato, fenilacetato e fenilpiruvato, na presenca da enzima PAH, n&o sao
encontrados em quantidade significativa na urina de pessoas normais, apresentando-
se elevados na PKU. O acumulo desses metabdlitos anormais e de Phe no plasma
lesionam o sistema nervoso central, acarretando graves consequiéncias como falhas
no andar ou falar, hiperatividade, tremor, microcefalia, falhas no crescimento e
retardo mental, sendo essa ultima a manifestacdo clinica mais severa (Mira &
Marquez, 1999). Sem tratamento, a crianga pode se desenvolver com quociente
intelectual (Ql) abaixo de 20. Os danos cerebrais comegam por volta da terceira

semana de vida e tornam-se maximos aos 8 e 9 meses de vida (Burtis & Ashwood,
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1998).

Fenilalanina

iruvato
aminotransferase P

LP
Alanina

\ 4

Fenilpiruvato

C02\<
\ ¢

Fenilacetato Fenilactato

FIGURA 2- VIAS ALTERNATIVAS PARA O CATABOLISMO DA FENILALANINA EM
PESSOAS COM FENILCETONURIA.

Fonte: Lehninger et al., 1995, p. 394.

As anormalidades neuroldgicas na fenilcetonuria foram descritas antes da
dietoterapia tornar-se possivel. Elas incluem: tremor, epilepsias, paraparesia
espastica, convulsdes, e, ocasionalmente alteragcdes extrapiramidais. (Brenton &
Pietz, 2000). Estas anormalidades, encontradas em pacientes PKU nao tratados,
podem ser explicadas por trés principais alteragdes patoldgicas: 1. hipomielinizagao e
gliose de sistemas que normalmente mielinizam tardiamente; 2. progressiva
degeneragdo da substancia branca, vista primariamente em adultos; e 3.
desenvolvimento em atraso do cértex cerebral (Huttenlocher, 2000). Pacientes com
PKU classica (forma mais grave da doenga), devido a inibicdo completa da
hidroxilagdo da tirosina pela tirosinase, primeira etapa na formagdo do pigmento
melanina, podem apresentar deficiéncia na pigmentagcédo (cabelos e pele claros),
eczemas, deficiéncia mental, convulsdes, caracteristicas clinicas de autismo, bem

como transtornos de conduta (Lehninger et al., 1995).
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2.1- PREVALENCIA.

A frequéncia de fenilcetonuria em recém-nascidos varia nas diversas regides
do mundo. Existem locais onde ela € muito alta, por exemplo, na Irlanda, onde é
diagnosticado um caso de PKU em cada 4.500 nascimentos. Esta alta frequéncia é
explicada pela teoria de que o defeito genético € antigo e a origem Celta destes
povos seria uma justificativa plausivel. Na Finlandia, ao contrario a frequéncia é
menor que 1: 100.000 nascimentos. Nos Estados Unidos, a PKU prevalece em
caucasianos numa razao de 1: 8.000, enquanto que em negros numa razao de 1:
50.000 (Lohr, 1999). Em Montevideo, um estudo de Gruneiro de Papendieck,
realizado de 1995 até 1997 pesquisou fenilcetonuria e hiperfenilalaninemia em
244 363 recém-nascidos, encontrando uma razéo de 1: 13.218 com PKU e 1: 9.913
hiperfenilalaninémicos.

No Brasil, Schmidt et al. em 1987, estimaram na cidade de Sio Paulo 1:
12.000 a 1: 15.000 recém-nascidos sdo portadores de PKU. No Rio de Janeiro,
dados estimados em 1998, revelaram em um total de 87.064 nascidos vivos testados,
4 casos de fenilcetonuria classica com uma prevaléncia de 1: 21.766 (Ratto et al.,
2000). Ja no estado do Rio Grande do Sul, Goldbeck et al. (2001), reportam que a
raz&o € de 1: 10.000 recém-nascidos triados.

A TABELA 1 mostra o numero de nascidos vivos do Parana nos ultimos seis
anos, juntamente com o numero de testes do pezinho realizados pelo Centro de
Pesquisas da FEPE nos anos de 1996 a 2001. Foi considerado somente um exame
de triagem para cada um dos recém-nascidos. Para calcular a prevaléncia” dos casos
diagnosticados no estado nestes ultimos anos, foi incluido um caso com diagnostico
tardio - nascido em 1997 e com inicio do tratamento somente em 1998. Vale ressaltar
que este caso nao foi incluido no grupo em estudo nesta pesquisa. A prevaléncia de

fenilcetonutria no Parana nos anos de 1996 a 2000, incluindo cinco casos de

- Uma medida de prevaléncia freqlientemente mal interpretada como uma taxa de incidéncia é a
frequéncia de defeitos congénitos. Nestes casos, raramente é possivel quantificar a incidéncia uma
vez que o denominador teria que incluir todos os produtos de concepcao, fetos abortados e nascidos
mortos, assim como nascidos vivos. Desta forma, uma taxa de defeito congénito representa a
prevaléncia da anormalidade congénita, sendo o nascimento o ponto de referéncia temporal, e com o
denominador constituido pelos nascidos vivos. (Hennekens & Buring, 1987).



19

hiperfenilalaninemia persistente (HPAP), foi de aproximadamente 1: 34.500 recém-
nascidos, bem menor que a encontrada na literatura.

A cobertura populacional do teste do pezinho para os recém-nascidos no
estado do Parana aumentou progressivamente nestes ultimos anos, variando de
86,99 % em 1996 até 99,01 % em 2001 (TABELA 1). A cobertura nacional de
rastreamento é de aproximadamente 50 % dos recém-nascidos brasileiros (Souza et
al., 2002).

TABELA 1- NUMERO DE CASOS DE PKU, NUMERO DE NASCIDOS VIVOS,
PREVALENCIA DE PKU, NUMERO DE TESTES DO PEZINHO REALIZADOS E
RESPECTIVA COBERTURA POPULACIONAL - PARANA - 1996 A 2001.

Ano N° de casos N° de Prevaléncia N° de testes Cobertura

de PKU nascidos de PKU do pezinho populacional

vivos %
1996 6 195.387 1: 32.564 169.970 86,99
1997 6" 192.220 1: 32.036 170.973 88,94
1998 4 185.113 1: 46.278 167.800 90,64
1999 6 186.105 1: 31.017 171.534 92,17
2000 9 178.194 1: 19.799 174.720 98,05
2001 1 166.971”7  1:166.971 165.318 99, 01

TOTAL 32 1.103.990  1:34.499  1.020.315 92,42

Fonte: N° de casos de PKU - Cadastro de pacientes AFEH-PR (2002).
N° de nascidos vivos - SESA / ISEP / CIDS (2002).
Teste do pezinho - Centro de Pesquisas da FEPE (2002).

A importancia fundamental dos estudos sobre fenilcetonuria € que por meio de
seu diagnostico e tratamento precoces se estabelece a prevencdo da deficiéncia
mental grave, fator de grande valor nos paises em desenvolvimento, onde a
incidéncia de deficiéncia mental tem taxas elevadas (3-5% podendo chegar a 7-10%).
Na América Latina, onde nao existe cobertura completa de todos os recém-nascidos
para detecgao precoce dos niveis de fenilalanina sanguinea, se tem alta frequéncia

de casos diagnosticados tardiamente, ja com deficiéncia mental (Schmidt et al.,

-um caso tardio diagnosticado em 1998.
‘D dados preliminares da SESA.
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1987). No Parana, foi realizado um rastreamento em criangas portadoras de
deficiéncia mental (dados ainda n&o publicados), e aumentaram os registros de
casos tardios, somando 33 casos com graus variados de deficiéncia mental. Dentre
estes, foram encontrados dois casos tardios de nascidos no Parana nos anos de
1991 e 1997.

Este procedimento de rastrear os casos tardios é pertinente do ponto de vista
clinico, trazendo subsidios importantes a equipe multidisciplinar. Qualquer que seja a
idade e o agravo intelectual, a dieta pobre em fenilalanina sempre devera ser
oferecida. Quanto mais jovem for a crianga ja afetada pela hiperfenilalaninemia,
maior a evidéncia do progresso mental quando submetida a dieta especial. Mesmo
no caso de criangas diagnosticadas tardiamente, com trés a quatro anos de vida,
tem-se notado uma melhora do humor, que oferece melhores condi¢gdes para um

aprendizado especializado e uma estimulagao psicomotora (Schmidt et al, 1981).

2.2- DIAGNOSTICO PRECOCE.

O diagnéstico clinico da PKU classica nas primeiras semanas é bastante
dificil. A crianga € aparentemente normal durante os primeiros meses, surgindo
apenas por volta do terceiro ao quarto més o atraso no desenvolvimento psicomotor
e a diminuigcdo do interesse pelo que a rodeia. As criangcas tornam-se inquietas,
irritadas e podem apresentar convulsdes, além de outros sintomas. A dificuldade do
diagndstico clinico precoce torna necessario o exame laboratorial em todos os
recém-nascidos, geralmente realizado entre 24 a 48 horas de vida, ou de forma ideal
entre o 5° e 7° dia apds o nascimento, tempo suficiente para que o recém-nascido
tenha ingerido proteina na amamentagdo materna ou no leite da mamadeira. Cerca
de 30 % dos exames coletados até 12 horas apdés o nascimento, apresentam
resultado falso-negativo e, os exames coletados entre 12 e 24 horas apdés o
nascimento, apresentam 10 % de resultado falso-negativo (Sinai et al., 1995).

Segundo Schmidt et al. (1981), nos Estados Unidos sabe-se que um individuo
com deficiéncia mental (DM) por PKU que vive 40 anos, custa em torno de US$
140.000,00, incluidas as medidas de reabilitagdo. Dai a importancia dos testes de

selecdo em massa realizados em recém-nascidos, no intuito de detectar os erros
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inatos de metabolismo, passiveis de uma terapéutica precoce e adequada, evitando

lesdes cerebrais e suas sequielas.

“Pesquisar todos os recém-nascidos para descobrir os que sdo portadores de doencgas
genéticas pode ser altamente recompensador do ponto de vista econdmico, especialmente no
caso da PKU. Nao so6 pelos testes de deteccao que sao relativamente baratos, mas,
principalmente, pelo fato de o tratamento precoce das criangas afetadas (8 a 10 casos por
100.000 individuos) economizar, a cada ano, quantidades enormes de recursos que, de outra
forma, teriam de ser gastos em cuidados especiais através de programas e instituicbes que
cuidam dos retardados mentais. Obviamente, visto pelo aspecto humano do problema, os
traumas emocionais evitados por esses testes simples séo, de fato, inestimaveis” (Lehninger
etal., 1995).

De acordo com Strozzi (1997), uma agao ou intervengao é eficiente quando os
investimentos aplicados para a sua realizagdo sao feitos sem que haja perda de
tempo ou dinheiro. E, uma acao ou intervencao € eficaz quando é medida pela sua
qualidade ou virtude, o que Ihe da poder efetivo. Um programa de triagem neonatal
para fenilcetonuria pode ser avaliado em sua eficiéncia por seus resultados, no

entanto, a sua eficacia é pré-estabelecida.

2.3- TRATAMENTO.

Quando comegar a dieta? Nas primeiras semanas de vida (Franga, 2001).

Estudos britanicos sao favoraveis a iniciar a restricdo alimentar quando
encontrada a concentragcéo plasmatica de Phe: > 400 - 600 micromol /| (> 6.6 - 10,0
mg / dl). O Grupo de Trabalho Alem&o de Erros Inatos do Metabolismo recomenda
iniciar a dieta restrita em fenilalanina em niveis plasmaticos de Phe > 600 micromol / |
(> 10 mg / dl) (Schweitzer-Krantz & Burgard, 2000).

No programa do Parana uma crianga PKU inicia o tratamento dietético quando
o nivel de fenilalanina no sangue esta acima de 10 mg / dl. Quando s&o encontrados
niveis superiores a 4 mg / dl e inferiores a 10 mg / dl, a criangca mantém uma dieta
livre, mas retorna regularmente para o controle médico e laboratorial. Quando os
exames laboratoriais demonstram a persisténcia de niveis elevados de FAL no
sangue (7 a 10 mg / dl) caracteriza-se o quadro laboratorial de hiperfenilalaninemia

persistente (HPAP) e decide-se pelo inicio da dieta de modo similar aos casos PKU’s.
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Nos casos com niveis de fenilalanina limitrofes a decisdo do inicio do tratamento &
mais complexa.

Confirmado o diagnostico de PKU, a crianca recém-nascida deve ser
prontamente submetida a um tratamento dietético com consumo diminuido de
alimentos ricos em proteinas, deve-se também proibir alimentos adocados
artificialmente com aspartame (um dipeptidio do éster metilico de fenilalanina e
aspartato).

O cardapio da criancga é restrito a alimentos com teor reduzido, determinado e
conhecido de FAL. O objetivo da dieta € manter a concentracdo plasmatica de
fenilalanina entre 2 - 7 mg / dl (6tima) ou menor que 10 mg / dl (boa). O controle da
dieta baseia-se nos resultados do exame laboratorial de rotina e inicia com a ingestao
de um “leite especial” nos primeiros meses de vida. Acrescentam-se frutas e verduras
em torno do sexto més, incluem-se outros alimentos gradativamente. Geralmente o
abandono ou relaxamento da dieta ocorre na adolescéncia, quando surgem as crises
de desenvolvimento, proprias da puberdade. A dieta deve ser mantida por toda a vida
para prevenir manifestagdes neuroldgicas na fase adulta.

Os principios da dieta sdo: a restricio de alimentos hiperprotéicos, que
possuem alto teor de fenilalanina, como os alimentos de origem animal (carnes, leite,
ovos, derivados) cereais de modo geral (trigo, milho, derivados), leguminosas (feijao,
soja) e outros; e o incentivo do consumo de alimentos hipoprotéicos como frutas,
verduras e alimentos com farinha de trigo especial, com baixo teor de fenilalanina,
como macarrdo, pao, biscoito. Para assegurar um aporte protéico suficiente, ha
necessidade de suplementar a dieta com produtos isentos de fenilalanina, com outros
que contenham os demais aminoacidos essenciais, bem como vitaminas e minerais.
No programa do Parana tem sido utilizado o produto PKU-Milupa, um “leite” isento de
fenilalanina, cuja quantidade e dosagem dependem da idade, peso e tolerancia. Para
atingir as necessidades minimas de fenilalanina até um ano de idade, utiliza-se
adicionalmente outro leite com uma formula infantii completa, com todos os
aminoacidos, acidos graxos, vitaminas, minerais e lactose. A formula atualmente
utilizada € o NAN 1-Nestlé, pois possui menor concentragcao de fenilalanina que as
demais (Voos, 2001).
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Para o controle da ingestdo de fenilalanina orienta-se aos pais elaborarem um
recordatdrio alimentar, pesando-se e anotando-se todos os alimentos ingeridos pelos
pacientes e calculando a quantidade de fenilalanina ingerida diariamente (Acosta,
1996).

A dietoterapia € complexa, de longa duragao, e requer muitas mudangas nas
acgdes por parte do paciente PKU e de sua familia (Prince, 1997). O tratamento deve
ser mantido por toda a vida (Pelaez et al., 2201).

Muitos fatores influenciam no tratamento da fenilcetonuria, o encorajamento
para a adesao imediata e continuada da dieta requer suporte familiar e um processo
educativo continuo, tanto dos pais quanto dos profissionais da saude que estejam
envolvidos com a crianca. As doencgas infreqlientes sdo, geralmente, pouco
conhecidas pela sociedade. E, diversas razbes podem contribuir para a
descontinuidade do tratamento, como: 1. pressdes sociais que dificultam a integragao
do individuo com PKU na sociedade; 2. limitagao financeira devido ao elevado custo
dos alimentos especiais; 3. desconhecimento dos teores de FAL nos alimentos; 4.
falta de produtos com teores reduzidos de FAL que possam suprir as necessidades
nutricionais; e 5. desconhecimento das implicacdes dieta-doenca.

A dificuldade desse tipo de terapia dietética tem estimulado pesquisas que
visam possibilitar a acao enzimatica (Fish, 2000).

Quando é detectado um caso de fenilcetonuria em uma familia, percebe-se
absoluta falta de conhecimento da sociedade em geral sobre 0 assunto, isto dificulta
a credibilidade no éxito de uma terapéutica baseada no regime alimentar. Devido a
raridade da doenca e a falta de informacao adequada, o maior objetivo é esclarecer
primeiramente a familia, orientando sobre a importancia da manutengao da dieta,
devendo a suspensao ou o relaxamento do tratamento ser monitorado por

profissionais capacitados.
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Capitulo lll- AVALIAGAO EM SAUDE

“A avaliacdo é uma atividade tao velha quanto o mundo, banal e inerente ao
préprio processo de aprendizagem” (Contandriopoulos et al., 2000).

Avaliar depende do lugar social em que se encontra cada ator, ja que avaliar é
nada mais nada menos que “determinar a valia ou o valor de” (Ferreira, 1986).

O conceito de avaliagdo dos programas publicos surgiu na década de 40 e
relaciona-se com o papel do estado nas areas da educacgao, do social, do emprego,
da saude e outros. Nos anos 70 a necessidade de avaliar as acdes sanitarias se
imp0&s. As definicbes de avaliagcdo sao numerosas, no entanto, hoje é objeto de um
amplo consenso que: “Avaliar consiste fundamentalmente em fazer um julgamento de
valor a respeito de uma intervencao ou sobre qualquer um de seus componentes,
com o objetivo de ajudar na tomada de decisdes” (Contandriopoulos et al., 2000).

Podemos julgar uma intervengéo, comparando os recursos empregados e sua
organizagdo (estrutura), os servicos ou o0s bens produzidos (processo), e 0s
resultados obtidos. Esta triade “estrutura-processo-resultados” possibilita diferentes
abordagens para uma avaliagdo em saude. A apreciacado dos resultados consiste em
se perguntar se eles correspondem aos esperados, isto €, aos objetivos que a
intervencdo se propds atingir. Os resultados seriam as mudangas verificadas no
estado de saude dos pacientes que pudessem ser atribuidas a um cuidado prévio, ou
ainda, mudancas relacionadas com conhecimentos e comportamentos, bem como a
satisfacdo do usuario decorrente do cuidado prestado. Para Donabedian (1977), a
avaliacdo dos resultados (outcome) obtidos pelos servigos, seria ainda o principal
intento, e possuiria a caracteristica de refletir os efeitos de todos os insumos de
cuidado, podendo, pois, servir de indicador para a avaliacao indireta da qualidade,
tanto da estrutura quanto do processo.

Esta apreciacdo é, muitas vezes, insuficiente para se fazer um julgamento
valido sobre os resultados de uma intervengao. Deve-se geralmente empregar uma
pesquisa avaliativa (“ex-post”). A pesquisa avaliativa exige metodologia e geralmente

nao pode ser feita por aqueles que sao responsaveis pela intervengdo em si. Ela
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deve ser vista como uma atividade dindmica no tempo e util para ajudar na tomada
de decisdes.

O controle indireto da avaliagao de resultados (“outcome”) esta relacionado
aos efeitos da agdo em saude. Em programas publicos a gestdo por resultados
(“Government Performance and Results Act - GRPA / 1993”) é o cenario de um futuro
préximo. Medir os efeitos atribuidos ao programa é o eixo das preocupacgdes, dada a
prioridade politico-institucional e a complexidade das intervengdes e de suas
abordagens tedrico-metodoldgicas (Hartz, 1999).

Em um programa de triagem neonatal os efeitos benéficos de um tratamento
(por exemplo: o desenvolvimento motor normal de um fenilcetonurico); a valorizagao
do programa de diagnostico precoce e o0 aumento da cobertura do “teste do pezinho”
sdo resultados de interagdes multiplas e complexas entre implantagdo (tecnologia,
treinamento, material, financiamento e assisténcia técnica) e fatores institucionais do
programa.

Dependendo do nivel da realidade que € tomado como objeto do processo de
avaliagcdo, os problemas metodoldgicos e tedricos podem ser distintos. Quando o
enfoque é o individuo, ganham centralidade as relagdes que se estabelecem entre
prestadores e usuarios, bem como as caracteristicas de ordem técnica do cuidado
em si. Ja quando se trata de avaliar o programa de saude, ganham importancia a
acessibilidade, a cobertura e a equidade (Silva & Formigli, 1994).

Programas de saude sao realizados dentro e por meio de seus contextos
institucionais. Os resultados, favoraveis ou néo, sao fonte da interacao de multiplos
fatores. Por interagdo entende-se a contribuicdo simultdnea ou interdependéncia
entre dois ou varios fatores na produgado dos efeitos. A interagdo do tipo sinérgico diz
respeito a um caso onde o efeito conjunto de dois fatores € superior ao efeito
produzido pela adigdo dos fatores tomados separadamente. A interagdo antagbnica
representa um caso onde o efeito individual de um fator é bloqueado ou diminuido
pela presenca de um outro fator. Portanto, ao avaliarmos resultados, nem sempre &
possivel estabelecer ou isolar um ou mais fatores interdependentes como
responsaveis pela concretizagdo da situagdo que esta sendo avaliada (Denis &
Champagne, 2000).
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O paradigma positivista, outrora hegemaonico no campo da pesquisa avaliativa,
tornou-se questionado por diversos autores, que apontam a subjetividade inerente a
qualquer avaliagao. Os proprios recortes produzidos pelo investigador envolvem
julgamentos de valor. Além do mais, o servico ou programa de saude deve ser
pensado como um campo de praticas técnicas, sociais e politicas, cuja dire¢cao e
agenda de prioridades séo realizadas de acordo com embates politicos e técnicos.
Avaliar é também decodificar conflitos visando ao entendimento da cultura
institucional e da pratica dos agentes que o servico ou programa envolve. Deste
modo, sua analise é influenciada pelos movimentos sociais e a conjuntura histérica
de que o servigo / programa participa (Deslandes, 1997).

A avaliagdo €& um dispositivo de producdo de informacédo e,
consequentemente, fonte de poder para os atores que a controlam. Ela ndo deve ser
considerada como um fim em si mesma, mas como um processo onde um
julgamento explicito é elaborado, e a partir dai desencadear-se-ia um movimento de
transformacdo na diregdo da qualidade previamente desejada (Akerman &
Nadanovsky, 1992).

As dificuldades que surgem para o desenvolvimento de estudos avaliativos
nao devem exercer um efeito paralisante. O conhecimento destas dificuldades deve
servir para orientar a busca de formas realistas de participacao na verificacdo da
efetividade das agdes de saude. A pesquisa avaliativa contribui para que os
programas de saude correspondam, de fato, as necessidades em saude dos grupos
especificos para os quais sao dirigidos (Castiel, 1986).

Para finalizar este capitulo, sendo o objetivo final da avaliacdo o de ajudar na
tomada de decisdes, é preciso interrogar sobre a influéncia que as informacdes
fornecidas pelo avaliador podem ter nas decisdées. No caso de programas de triagem
neonatal, a demonstracao dos resultados positivos dos pacientes que se submetem
ao controle alimentar, pode ser um argumento facilitador na adesao ao tratamento
dos casos novos. O avaliador deve fazer o papel de um agente facilitador e de
pedagogo na utilizagdo dos resultados, e estes por sua vez, devem ser considerados
como ferramentas de negociagdo entre interesses multiplos € ndo como verdades

completas e absolutas.
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Capitulo IV- METODOLOGIA

“Nao se pode ensinar coisa alguma a alguém;
pode-se apenas auxiliar a descobrir por si mesmo”.

Galileu

4.1- DESENHO E ANALISE DA PESQUISA.

Esta pesquisa avaliativa € um estudo descritivo de casos multiplos para a
analise parcial de resultados do programa estadual de triagem neonatal, que se
baseia na condicdo motora dos portadores de fenilcetonuria.

Soares & Siqueira (1999), destacam que “estudos de uma série de casos” sao
de boa qualidade, se baseados em um conjunto de casos em que ha uniformidade de
tratamento e quando todos os casos, satisfazendo a um critério objetivo, sdo
incluidos. Este autor esclarece que, mesmo com limitacbes, esses estudos sao
fundamentais para o avang¢o do conhecimento médico em patologias muito raras.

O programa do Parana atende 115 pacientes diagnosticados com PKU, sendo
que 110 residem no Parana e 5 residem em outros estados brasileiros (SC e MT).
Dentre estes pacientes, 42 foram diagnosticados na FEPE e iniciaram o tratamento
precoce na APAE-SP, pois naquela ocasidao o nosso estado ndo dispunha de uma
equipe de profissionais para o tratamento. A histéria do tratamento precoce no
Parana € mais recente que a de S&o Paulo e as criangas, ainda em tratamento neste
estado, foram excluidas deste estudo. Dos 68 casos restantes, 33 sdo diagndsticos
tardios e 35 séo diagndsticos precoces. Trés casos com diagndéstico precoce foram

excluidos do estudo devido a idade superior ao restante do grupo (11, 13 e 14 anos).
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O grupo foi selecionado de acordo com os seguintes critérios de inclusao:

- Diagnostico precoce de fenilcetonuria (até 60 dias apds o nascimento) ou
de hiperfenilalaninemia persistente;

- ldade entre 0 a 6 anos;

- Residéncia no Parang;

- Tratamento na FEPE em Curitiba e

- Associado na AFEH-PR.

Foram incluidos os casos diagnosticados pela FEPE até dezembro de 2001.

Em nosso estudo, tivemos 27 criangas com PKU diagnosticadas até 60 dias
apos o nascimento e 5 criangas com hiperfenilalaninemia persistente (HPAP) que
foram acompanhadas precocemente por exames clinicos e laboratoriais durante o
periodo pré-tratamento e que iniciaram o tratamento apds 60 dias do nascimento.

Para a descricao da série de 32 casos estudados, destacaram-se: aspectos
sdcio-econdmicos familiares obtidos em entrevista com os pais; informacgdes sobre o
tratamento de cada caso obtidas em prontuario do paciente; e, o escore motor das
criancas PKU’s obtido com instrumento de avaliagao padronizado e validado.

O escore motor foi considerado como um indicador de resultado do programa
de referéncia estadual da FEPE em Curitiba.

Para facilitar a apresentagdo dos dados, o escore motor foi agrupado em trés
niveis: baixo, médio e alto (com um ponto de corte de 10 pontos percentuais acima e
abaixo do escore = 100). O nivel médio foi subdividido em trés categorias de escore
motor: inferior, médio e superior (com um ponto de corte de 5 pontos percentuais
acima e abaixo do escore = 100).

Na analise estatistica os dados ndo foram agrupados. A correlagao dos dados
socio-econdmicos coletados nas entrevistas com os resultados encontrados na
avaliacdo motora foi feita sem nenhuma categorizagéo dos dados.

Para a interpretacao dos dados coletados, foi realizada a analise de frequéncia
simples com a utilizacao do software Epi-info 6.0.

A analise estatistica foi realizada com o software R e Statgrafhics. As variaveis

foram divididas em dois grupos:



1. variaveis qualitativas e dicotébmicas:

moradia - rural e urbana;

gestacado - gemelar ou unica;
prematuridade - sim ou nao;
diagndstico - PKU ou HPAP.

2. variaveis quantitativas:

escore motor;

nivel de FAL pré-tratamento;

nivel de FAL pés-tratamento;
renda familiar;

idade no inicio do tratamento;
anos de estudo do pai;

anos de estudo da méae.

29

Para a analise estatistica da normalidade dos dados de cada variavel

quantitativa foi utilizado o Teste Kolmogorov-Smirnov onde foi concluido que ao nivel

de 5 % de significancia todas estas variaveis seguem uma distribuicdo normal de

probabilidade. Com base nesta conclusio, optou-se pelo Coeficiente de Correlagao

de Pearson, técnica paramétrica que verifica a existéncia e o grau de associagao

entre duas variaveis quantitativas. Assim, avaliamos a possivel relagdo entre a

variavel de interesse - escore motor - com as demais variaveis quantitativas. Para

facilitar a visualizagdo destas possiveis relagcdes entre as variaveis, utilizamos

graficos de dispersao.

Utilizamos também o Método Stepwise para selecionar o melhor modelo de

regressao para explicar o comportamento da variavel escore motor em funcao das

outras variaveis.
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4.2- COLETA DE DADOS.

4.2 1- Entrevista com os pais.

Foi realizada uma entrevista semi-estruturada com os pais ou responsavel
(ANEXO 1). A entrevista foi estruturada em questdes sobre a condigdo sdcio-
econdmica familiar (idade, ocupacédo e escolaridade dos pais, tipo de moradia,
estrutura e renda mensal familiar) com o objetivo de identificar o perfil socio-
econdmico das familias envolvidas no programa e responsaveis pelo tratamento da
crianca.

Apesar de nao ser objetivo do estudo realizar pesquisa qualitativa, houve a
preocupacgao de registrar alguns aspectos que pudessem enriquecer a analise dos
dados e discussdo dos resultados. Nesse sentido foram incluidas nas entrevistas
trés perguntas sobre o que facilitou ou dificultou o inicio e continuidade do
tratamento das criangas afetadas e sobre a expectativa dos pais em relagéo ao filho
fenilcetonurico (ANEXO 1). As respostas foram gravadas. Buscou-se identificar nas
respostas a(s) idéia(s) central(is) relatada(s) pelos pais ou responsavel das criangas.
Segundo Lefevre & Levéfre (2000), idéia central € “a afirmagao que permite traduzir
o essencial do conteudo”. A entrevista foi realizada antes da avaliagdo motora das

criangas.

4.2.2- Avaliagdo motora da crianca.

Para quantificar a atividade motora grossa foi aplicado em todos os casos do
estudo o instrumento de medigdo da fun¢gdo motora grossa (MFMG - ANEXO 2),
obtendo o escore motor atual dos fenilcetonuricos. Os dados foram registrados na
ficha de avaliacado e a observacao foi filmada em fita de video VHS.

A MFMG é mais conhecida como método “GMFM” (“Gross Motor Function
Measure”). Este método possibilita a determinagao do nivel motor (escore) de cada
paciente facilitando o diagnéstico da presenga ou auséncia de atraso ou alteragdes

no desenvolvimento motor e de sua respectiva caracteristica e intensidade. O
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desenvolvimento motor normal, no caso da fenilcetonuria, € uma das expectativas
que traduz o sucesso do tratamento.

O “GMFM” - instrumento de observacao padronizado ja validado e descrito no
Canada inicialmente em 1990 (Boyce et al., 1991) - foi revisado em 1993 e 1994 por
Russel et al. (1994) e traduzido para o portugués por Meyerhof & Gusman, 2000.
Criado inicialmente para medir a fungdo motora grossa das criangas com paralisia
cerebral, atualmente vem sendo utilizado para avaliagdo em criangas com sindrome
de Down e outras injurias do sistema nervoso central que comprometam o
desenvolvimento motor normal (Meyerhof & Gusman, 2000). Foi desenvolvido para
ser usado ndao somente em situacao clinica, mas também em pesquisa. Inicialmente
dividido em 88 itens e atualmente constituido de 66 itens agrupados em cinco
diferentes dimensdes da fungdo motora grossa: A: deitar e rolar; B: sentar; C:
engatinhar e ajoelhar; D: ficar de pé e E: andar, correr e pular.

As criancas foram avaliadas nas dimensdes compativeis com sua idade
cronologica. As areas-metas corresponderam a atividade motora esperada para a
idade cronoldgica de cada crianga e foram baseadas em estudos do comportamento
motor de 0 a 6 anos de Eckert (1993). Os estagios de desenvolvimento sdo os pontos
de referéncias derivados do comportamento caracteristico de determinadas idades e
representam a “crianca perfeitamente média”. Do ponto de vista tedrico, para um
“indice perfeitamente médio” de desenvolvimento a idade maturacional e a idade
cronolégica sempre coincidem, sendo a sua propor¢do a unidade ou 100 %
(Knobloch & Passamanick, 1990). Podemos comparar o estado do desenvolvimento
de qualquer crianga com o comportamento apropriado para a sua idade e determinar
se e em que grau ele se desvia, estabelecendo a integridade de seu
desenvolvimento.

Na auséncia de retardamento progressivo, traumatismos biolégicos ou sdcio-
culturais intervenientes, a taxa de desenvolvimento relativamente constante é a regra
geral. Em outras palavras, um lactente normal se transforma numa crianga e adulto
normais (Knobloch & Passamanick, 1990). O quociente de desenvolvimento (QD), é
um dispositivo abreviado para expressar a taxa do desenvolvimento motor. E a

relagdo entre a idade maturacional - derivada do desenvolvimento comportamental e
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também chamada de idade motora - e a idade real ou cronolégica, expressa em

termos de uma proporcao.

QD = __idade maturacional x 100

idade cronoldgica

O QD ¢ adaptavel e indicador do diagndstico das fungdes neuromotoras e
intelectuais que denotam fatores intrinsecos e externos que exigem interpretagao
particular. As flutuagées no QD numa faixa de 10 pontos podem ser benignas,
devendo-se parcialmente a imperfeicao do instrumento de medida e, parcialmente, a
variabilidade normal do comportamento. O escore motor de 100.0 representa aquela
crianga exatamente na média de desenvolvimento. Mas é aceitavel considerar uma
variagao de 10 %, acima e abaixo desta média, como ponto de corte para uma faixa
dentro da normalidade. Os métodos do diagndstico do desenvolvimento sao
suficientemente precisos para serem transmitidos (Knobloch & Passamanick, 1990).

O escore total das criangas foi obtido em cada uma das dimensdes pela
proporcado entre o comportamento motor encontrado e o esperado para a respectiva

idade cronoldgica, expresso a seguir:

Escore motor = indice motor encontrado x 100

indice de desenvolvimento esperado

4.2.3- Informagao em prontuario do paciente.

O acesso aos prontuarios dos pacientes permitiu registrar a data correta do
inicio do tratamento no programa de Curitiba. Também foi verificada a evolugao dos
resultados do nivel de FAL sanguinea de cada crianga, sendo calculada a média dos

resultados destes exames antes e depois do inicio do tratamento.
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4.2.4- Abordagem dos sujeitos.

Este trabalho foi realizado mediante autorizacdo do Comité de Etica em
Pesquisa da Fundacao Oswaldo Cruz / Escola Nacional de Saude Publica, de acordo
com a resolugdo do Conselho Nacional de Saude (CNS) 196/96 e suas
complementares.

A pesquisa incluiu o total dos sujeitos fenilcetonuricos residentes no estado do
Parana e em tratamento precoce no programa de triagem neonatal em Curitiba. Apos
consentimento livre e esclarecido dos pais, estes foram entrevistados e seu(s) filho(s)
avaliados nas dependéncias da FEPE e da AFEH-PR, situadas na Av. Pref. Lothario
Meissner, 836 - Jardim Botanico - Curitiba - PR (CEP: 80210-170).

Foi realizada uma entrevista piloto com mée de crianga fenilcetonurica (ndo
participante do estudo), que possibilitou melhorar a formulagdo de algumas
perguntas. Também foi aplicado, nesta mesma crianga, o instrumento de avaliagéo
motora escolhido com boa aceitacdo e aplicabilidade. A entrevista piloto e a
aplicagao da avaliagdo motora tiveram como objetivo o treinamento de quatro alunas
e uma fisioterapeuta que colaboraram na coleta de dados desta pesquisa. Foram
feitas algumas adequagdes ou padronizagbes de conduta necessarias para o
preenchimento e gravagao adequados da entrevista e da avaliagdo motora.

As entrevistas e avaliagbes motoras foram feitas nas datas dos retornos
programados para o acompanhamento médico e nutricional. A sala de avaliagao foi
preparada adequadamente com os equipamentos necessarios. O tempo necessario
para cada entrevista variou entre 10 a 20 minutos, e a avaliagdo de cada crianga
durou em torno de 40 a 60 minutos.

Para aquelas criangas que nao retornaram ao tratamento na data agendada de
consulta, foi oportunizado um outro momento para a avaliagao. Apenas uma crianga

foi avaliada em sua cidade de origem.
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Capitulo V- ESTUDO DOS CASOS

Foram estudados 27 casos de PKU e 5 casos de HPAP com diagndstico
precoce. Todos os pacientes estdo em tratamento com a equipe multidisciplinar do
programa de triagem neonatal do Parana em Curitiba. Apenas uma das criangas do

grupo de estudo realizou o tratamento inicialmente em Sao Paulo, estando em

tratamento em Curitiba desde a idade de 1 ano e 8 meses.

5.1- DESCRIGCAO DOS CASOS.

A idade cronoldgica variou de 5 meses até 6 anos e 5 meses. Os anos de

nascimentos dos casos em estudo variaram desde 1995 (o caso de Sao Paulo) até

2001, como mostra a tabela abaixo:

TABELA 2- NUMERO DE CASOS DO ESTUDO SEGUNDO ANO DE NASCIMENTO.

Ano N° de casos

1995 1
1996
1997
1998
1999
2000
2001

total 32

~ 09

Fonte: Cadastro de pacientes da AFEH-PR (2002).

As criangas foram agrupadas por faixa etaria e estdo representadas

percentualmente na TABELA 3.
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TABELA 3- NUMERO E PERCENTUAL DE CRIANGCAS ESTUDADAS SEGUNDO

FAIXA ETARIA.
TOTAL
idade
n %

0Oa1ano 10 31,3
2 anos 18,7
3 anos 12,5
4 anos 15,6
5 a6 anos 7 21,9
Total 32 100,0

Os municipios de origem dos casos estao relacionados a seguir, sendo que

em algumas cidades temos mais de um caso, na capital tivemos 5 casos (15,6 % do

total).

ALTONIA
APUCARANA
ARAPONGAS
ATALAIA

CAMBE

CAMPO MOURAO
CAPANEMA
CASCAVEL

CEU AZUL
COLOMBO
CURITIBA (5)
GUAIRA
GUARAPUAVA (2)

IPORA

IRATI (2)

JAPURA

LONDRINA

MARINGA (2)
MARMELEIRO
MERCEDES

PINHAIS

SAO JOAO DO TRIUNFO
SANTO ANTONIO DO SUDOESTE
TOLEDO

UNIAO DA VITORIA

Foram avaliados 14 meninos (43,7 %) e 18 meninas (56,3 %).
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Em duas familias deste estudo encontramos irméos fenilcetonuricos. Em uma
delas os dois casos sao diagndsticos precoces, e, na outra, a crianga mais velha foi
diagnosticada tardiamente apos o nascimento da crianga PKU mais jovem.

A maioria das familias (59,4 %) tem outros irm&os, sendo que em apenas um
dos casos os filhos n&o sdo do mesmo casal. Em trés destas familias - 9,4 % do
total das familias estudadas - os irmaos sdo mais jovens que a crianga PKU, sendo
que em apenas uma das familias a crianga mais jovem também é PKU. A
quantidade de irmaos esta representada na TABELA 4.

Se considerarmos o total das familias que n&do tem outros filhos (40,6 %) e o
total das familias que ndo tem filhos mais jovens que a crianca PKU (46,5 %),
encontramos um valor de 87,1 % de familias que nao tem outros filhos apés o

nascimento da crianga PKU.

TABELA 4 - NUMERO E PERCENTUAL DE CRIANCAS PKU SEGUNDO
NUMERO DE IRMAOS.

N° de irmaos TOTAL
n %
0 13 40,6
1 7 21,9
2 7 21,9
3 3 9,4
4 1 3,1
5 1 3,1
Total 32 100,0

Cerca de 81 % das criangas residem com pai, mae, irmaos ou avés. Cerca de
16 % dos casais sdo separados (TABELA 5).
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TABELA 5 - NUMERO E PERCENTUAL DE CRIANGAS PKU SEGUNDO
ESTRUTURA FAMILIAR.

TOTAL
Reside com
n 0/o
Pai, maee | 4o 559
irmaos
Pai, mae 8 25,0
Pai, njae e 1 3.1
avos
Pai, r.nae~, avos 1 3.1
e irmaos
Mae e irméao 1 3,1
Avos e tios 1 3,1
Mae e avos 3 9,4
Maoaves |y g
irmaos e tios
Total 32 100,0

Do total dos casos avaliados 24 criangas moram em area urbana (75,0 %) e 8
em area rural (25,0 %).

A idade do pai variou entre 21 a 62 anos. A idade da mae variou entre 17 a 45
anos.

A escolaridade dos pais variou desde sem escolaridade (2 casos) até o nivel
superior completo (1 caso) de acordo com a TABELA 6. A escolaridade das maes
variou desde sem escolaridade (1 caso) até o nivel médio completo (8 casos) de
acordo com a TABELA 7. A distribuicdo dos pais segundo a escolaridade foi
semelhante a observada para as maes, com o maior percentual (31,6 %)

representado por 4 a 7 anos de estudo.
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TABELA 6- NUMERO E PERCENTUAL DE CRIANGAS PKU SEGUNDO
ESCOLARIDADE DO PAI.

, TOTAL
SERIE
n %
0 a 42 série 12 37,5
5 a 8?2 série 8 25,0
2° grau 10 31,25
3° grau 2 6,25
Total 32 100,0

TABELA 7- NUMERO E PERCENTUAL DE CRIANGCAS PKU SEGUNDO
ESCOLARIDADE DA MAE.

, TOTAL
SERIE
n %
0 a 42 série 13 40,6
5 a 82 série 12 37,5
2° grau 7 21,9
Total 32 100,0

A renda familiar variou desde sem renda (1 caso) até 6 salarios minimos
vigentes (1 caso). Cerca de 90,6 % das familias possuem uma renda até 4 salarios
minimos (TABELA 8).
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TABELA 8- NUMERO E PERCENTUAL DE CRIANCAS PKU SEGUNDO RENDA
FAMILIAR (SM).

TOTAL
RENDA (SM)
n %
0a2SM 5 15,6
3a4SM 24 75,0
5a6SM 3 9,4
Total 32 100,0

O escore motor encontrado nos 32 casos (PKU e HPAP) deste estudo variou
de 86.4 a 121.5. Os dados mostram que encontramos dois casos - 6,25 % do total -
com desenvolvimento motor abaixo da expectativa e dois casos - 6,25 % do total -
que se desenvolveram acima da expectativa para a sua idade. Considerando a
variagdo de 10 % (Knobloch & Passamanick, 1990), a grande maioria dos casos -
87,49 % - apresentou desenvolvimento da atividade motora grossa dentro dos
limites da normalidade. Este grupo somado aqueles que se desenvolveram acima da
média representam 93,75 % das criangas estudadas com desenvolvimento motor
satisfatorio para a sua idade.

O escore motor dos 5 casos de hiperfenilalaninemia persistente (HPAP)
variou entre 90.2 a 101.2, sendo sua média menor do que aquela encontrada no
total das criangas fenilcetonuricas (PKU) que iniciaram o tratamento mais
precocemente. O escore motor médio das criangas PKU (98,71 + 1,97) diferiu do
escore motor médio das criangas HPAP (95,92 + 6,31). A diferenga entre os escores
meédios foi de 2,79, ndo sendo clinicamente importante. Vale ressaltar que dois dos
cinco casos apresentam outras variaveis que podem ter influenciado os resultados -
prematuridade e gestacdo gemelar (TABELA 11).

Os escores motores encontrados nos 32 casos do estudo estdo demonstrados
na TABELA 9. Os escores foram agrupados em intervalos de 5 pontos percentuais, e
agrupados em cinco niveis de desenvolvimento motor: a. baixo; b. médio inferior
(28,12 %); c¢. médio (50,00 %); d. médio superior (9,37 %); e, e. alto.
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2 -

NUMERO (n) E
PORCENTAGE
M (%) DE
CRIANCAS DE
ACORDO

TABELA 9- NUMERQ E PERCENTUAL DE CRIANCAS PKU E HPAP SEGUNDO
NIVEL DE DESENVOLVIMENTO MOTOR.

Nivel de PKU HPAP TOTAL
desenvolviment
o motor n % n % n %
Baixo

. 2 7,41 - - 2 6,25
(abaixo de 90 %)

Médio inferior
7 25,92 2 40,0 9 28,13

(90 a 95 %)
Médio
13 48,15 3 60,0 16 50,00
(95 a 105 %)
Médio superior
g 3 W 3 937
(105 a 110 %) 1
Alto
_ 2 7,41 - - 2 6,25
(acima de 110 %)
Total 27 100,0 5 100,0 | 32 100,0

Dados coletados no periodo de 20 /10 /2001 a 09/ 05/ 2002.

A idade no inicio do tratamento variou de 8 dias até 60 dias para os casos de
diagndstico precoce de PKU. Sendo que 85,19 % iniciaram o tratamento no 1° més e
14,81 % no 2° més. Tivemos 5 casos de hiperfenilalalinemia persistente (15,6 % do
total), os quais iniciaram o tratamento com 69 dias (2 meses e 9 dias), 75 dias (2
meses e meio), 199 dias (6 meses e 19 dias), 455 dias (1 ano e 3 meses) e 600 dias

(1 ano, 7 meses e 25 dias) apds o nascimento (TABELA 10).
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TABELA 10 -NUMERO E PERCENTUAL DE CRIANCAS PKU E HPAP SEGUNDO
IDADE NO INICIO DO TRATAMENTO.

Idade no inicio PKU HPAP TOTAL
do tratamento n o, n o, n o,

8 a 30 dias 23 85,19 - - 23 71,87
31 a 60 dias 4 14,81 - - 4 12,5
Acima de 60 i ] 5 1000 | 5 1563

dias
Total 27 100,0 5 100,0 32 100,0

A média dos exames de controle da FAL sanguinea pré e pés-tratamento esta
representada na TABELA 11. Os casos HPAP estido sublinhados. Podemos
identificar que 84,4 % das criangas em tratamento apresentam a média do nivel de
FAL sanguinea com 6tima concentragéo (entre 2 a 7 mg / dl), 12,5 % das criangas
apresentam uma boa concentragdo (acima de 7 até 10 mg / dl) e apenas um caso -

3,1 % - possui uma concentracao ruim (acima de 10 mg / dl).
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TABELA 11- NiVEL MEDIO DE FAL SANGUINEA PRE E POS-TRATAMENTO DOS
CASOS DE PKU E HPAP.

CA nivel médio nivel médio
SO de FAL pré- de FAL pés-
tratamento tratamento

(mg / dl) (mg / dl)
1 11,8 5,91
2 11,6 5,02
3 19,09 3,19
4 19 5,74
5 15,37 5,53
6 23,01 5,32
7 15,1 4,94
8 6.9 512
9 26,8 5,96
10 17,85 8,54
11 13,8 6,45
12 16,04 6,12
13 18 7,81
14 6.51 3.23
15 16,94 3,96
16 22,5 8,32
A7 7.38 313
18 28,65 3,69
19 6.3 513
20 25,35 6,23
21 19,55 4,61
22 ? 6,12
23 17,4 7
24 22,85 5,48
25 11,06 6,64
26 18,1 6,84
27 20,4 11,34
28 14 3,73
29 12,6 6.05
30 18,75 6,02
31 15,75 4,7
32 22 9,57

- gestagdo gemelar
U gestacdo gemelar / prematuridade
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A(s) idéia(s) central(is) das respostas obtidas em trés perguntas da entrevista
com os pais foram relacionadas como fatores que podem influenciar na adesao ao
tratamento e na expectativa dos pais em relagdo ao desenvolvimento do seu filho

fenilcetonurico.

1. Dentre os fatores ou condicdes facilitadoras para o inicio e a continuidade
do tratamento foi destacado pela grande maioria dos pais, o apoio de toda a equipe
da FEPE e da AFEH-PR. Esta resposta pode ter sido influenciada pelo fato dos
usuarios dependerem das referidas instituicdes para a continuidade do tratamento.

O acesso ao leite e outros alimentos especiais foi o segundo elemento
identificado como fator facilitador no tratamento, sendo destacado por 34,4 % das

familias entrevistadas.

2. Dentre os fatores ou condicbées que dificultaram ou dificultam a realizacéo
do tratamento foram destacados problemas financeiros em 65.6 % das familias

entrevistadas. Algumas familias com um maior numero de filhos relataram
dificuldades em manter uma alimentacdo adequada para os outros filhos nao
fenilcetonuricos.

Os problemas emocionais foram colocados por 37,5 % das familias. Esta
dificuldade é marcante no momento do diagndstico e adeséo inicial ao tratamento,
sendo diferenciada de acordo com a idade em que a crianga se encontra. Durante o
primeiro ano de vida a preocupacao com o desenvolvimento normal da crianga é
mais expressiva. Com o desenvolvimento da linguagem € o momento em que a
crianga comega a pedir os alimentos. Existe também a preocupagdo com a
socializacdo na creche e escola. Em relagdo aos problemas emocionais pudemos
perceber que os pais das criancas mais velhas relataram maior sofrimento
emocional quando iniciaram o tratamento dos seus filhos quando comparados aos
pais que iniciaram o tratamento mais recentemente.

A falta dos alimentos especiais foi apontada por 28,1 % das familias. Nesta
questao foi apontada a dificuldade em obter os alimentos especiais nao disponiveis
no comércio comum, como também a dificuldade encontrada em festas e reunides

familiares.
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Para aquelas familias que residem em cidades no interior do estado a
dificuldade de acesso a FEPE e a AFEH-PR também foi apontada como um fator
que interfere no tratamento.

A falta de informacgao dos familiares acerca da doenca nao foi muito apontada
como fator que dificulta no tratamento, sendo relatada somente por 12.5 % das
familias entrevistadas.

Do mesmo modo, a falta de informacédo da comunidade onde a crianga reside
nao foi apontada pelos pais entrevistados como um fator de dificuldade.

Na entrevista com as duas familias das criangas com o escore motor abaixo
da normalidade foram relatados fatores distintos e que interferiram
desfavoravelmente com o tratamento. Estes fatores ainda ndo tinham sido
apresentados como respostas em nenhuma das entrevistas familiares,
diferenciando-as neste aspecto:

- Dificuldade com o tratamento em fazer “continhas” para o recordatério
alimentar diario foi resposta apontada por uma das familias entrevistadas. Esta
dificuldade em matematica basica foi apresentada como um problema, no entanto,
ficou claro o desinteresse familiar para resolver esta situagao especifica. Neste caso,
encontramos também problemas com a dindmica e estrutura familiar.

- A “falta de tempo” para cuidar da alimentacéo especial foi destacada como
fator de dificuldade por uma das familias entrevistadas. Esta resposta foi apontada
por mae que trabalha somente no periodo da tarde, com o filho freqientando a
creche no periodo da manha, deixando evidente o desinteresse pelo cuidado

especial com a crianga e problemas com a dinamica familiar.

3. Foi também questionada a expectativa dos pais em relacdo a seus filhos

fenilcetonuricos. A principal resposta encontrada nas entrevistas foi: - “Quero que
meu filho tenha um desenvolvimento normal e possa estudar”.

Em 87.5 % das familias a expectativa é que a crianga tenha um
desenvolvimento normal.

Apenas duas familias responderam que queriam que o filho ficasse “curado”.
Uma familia respondeu que queria que o filho “melhorasse”. Outra familia respondeu

que queria um remédio para diminuir a restricado alimentar e facilitar o tratamento, e
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por fim, outra familia respondeu que gostaria que houvesse mais opg¢éo alimentar

para o tratamento dietético.
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5.2- CORRELACAO DE VARIAVEIS.

A variavel escore motor foi considerada como principal e indicadora dos
resultados do programa de triagem neonatal. Ela foi correlacionada com outras
variaveis quantitativas: nivel médio de FAL sanguinea pos-tratamento, renda
familiar, anos de estudo do pai, anos de estudo da mae e idade no inicio do
tratamento.

A TABELA 12 apresenta a distribuicdo do escore motor agrupado em trés
niveis de desenvolvimento (baixo, médio e alto) segundo o nivel médio de FAL
sanguinea pos-tratamento. Nesta tabela, podemos observar que os dois casos com
baixo nivel de desenvolvimento motor apresentaram niveis mais elevados de

fenilalanina sanguinea.

TABELA 12- DISTRIBUIGAO DO ESCORE MOTOR SEGUNDO NIVEL MEDIO DE
FAL SANGUINEA POS-TRATAMENTO.

] ESCORE MOTOR
NIV(EngI?EII):AL Baixo Meédio Alto TOTAL
n % n % n % n %

3a4 - - 6 21,4 - - 6 18,75
4ab - - 3 10,7 - - 3 9,37
5a6 - - 8 28,6 1 50,0 9 28,13
6a7 1 50,0 6 21,4 1 50,0 8 25,0
7a9 1 50,0 3 10,7 - - 4 12,5

9 ou mais - - 2 7,1 - - 2 6,25
Total 2 100,0 28 100,0 2 100,0 32 100,0

Para o calculo do coeficiente de correlagao entre as variaveis os dados

nao foram agrupados.
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(1Pl

O coeficiente de correlagdo de Pearson (“r’) encontrado na associagéo do
escore motor com o nivel médio de FAL pés-tratamento (mg / dl) foi r = (-) 0,0051.
Isto mostra uma relacao fraca e inversa entre estas variaveis, ou seja, o nivel médio
da FAL sanguinea tem pouca influéncia nos resultados do escore motor. Esse
resultado n&o foi identificado como estatisticamente significativo, considerando um
nivel de significancia de 5% e o p-valor do coeficiente de correlagdo = 0,9788. Estes

dados estdo representados no GRAFICO 1 de dispersao.

GRAFICO 1- ESCORE MOTOR x MEDIA FAL POS-TRATAMENTO
Coeficiente de Correlagao: (-) 0,0051

p =0,9788
| o
L
[ A
s v o
=) N fu]
= g o o
qr
5 \_— o 9 %5 ° 0 fa]
i fax) @DD m}
[y} LI ]
Ll o | o og 0
o o
oo a
L™ ju]
(ve] I I I I
4 3 3 10

MNivel de FAL pos-tratamento{mg/dl)

Na TABELA 13 esta apresentada a distribuicdo do escore motor segundo a
renda familiar. Podemos observar que um maior numero de criangas com nivel de
desenvolvimento motor mais elevado estdo concentradas em familias com renda

mais elevada.
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TABELA 13 — DISTRIBUICAO DO ESCORE MOTOR SEGUNDO RENDA

FAMILIAR.
ESCORE MOTOR
TOTAL
RENDA (SM) Baixo Médio Alto
n % n % n % n %
0a2SM - - 5 17,9 - - 5 15,6
3a4SM 2 100,0 21 75,0 1 50,0 24 75,0
5a6SM - - 2 7.1 1 50,0 3 9.4
Total 2 100,0 28 100,0 2 100,0 32 100,0

O coeficiente de correlacdo encontrado na associagdao do escore motor com a
renda familiar (SM) foi r = 0,2134, mostrando uma relagao direta entre as variaveis,
ou seja, quanto maior a renda familiar / maior o escore motor. Considerando um
nivel de significancia de 5% e o p-valor do coeficiente de correlagdo = 0,2408, nao
foi identificada significAncia estatistica. Estes dados estdo representados no
GRAFICO 2 de dispersao.

GRAFICO 2- ESCORE MOTOR x RENDA FAMILIAR
Coeficiente de Correlagao: 0,2134
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A TABELA 14 apresenta a distribuicdo do escore motor segundo a
escolaridade do pai. Nos dois casos com escore motor abaixo da meédia a
escolaridade do pai encontrada foi de 0 a 42 série. Nos casos com escore motor alto

a escolaridade do pai foi 2° e 3° grau.

TABELA 14- DISTRIBUIGAO DO ESCORE MOTOR SEGUNDO ESCOLARIDADE

DO PAI.
ESCORE MOTOR
. TOTAL
SERIE Baixo Médio Alto
n % n % n % n %

0 a 42 série 2 100,0 10 35,71 - - 12 37,5
5 a 82 série - - 8 28,57 - - 8 25,0
2° grau - - 9 32,14 1 50,0 10 31,25
3° grau - - 1 3,58 1 50,0 2 6,25
Total 2 100,0 28 100,0 2 100,0 32 100,0

O coeficiente de correlagado de Pearson encontrado na associagéo do escore
motor com a escolaridade do pai (anos de estudo) foi r = 0,3512, mostrando uma
relagcéo direta entre as variaveis, ou seja, quanto maior a escolaridade do pai / maior
o escore motor. Esse resultado foi identificado como estatisticamente significativo,
considerando um nivel de significancia de 5% e o p-valor do coeficiente de
correlacdo = 0,0488. Porém, o p-valor se encontra muito proximo do nivel de
significancia estipulado. Através do GRAFICO 3 de dispersdo, podemos observar

uma leve tendéncia linear positiva.
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GRAFICO 3- ESCORE MOTOR x ESTUDO DO PAl
Coeficiente de Correlagao: 0,3512
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A TABELA 15 apresenta a distribuicdo do escore motor segundo a

escolaridade da mae. A distribuicdo destes casos foi semelhante aquela encontrada

entre o escore motor e a escolaridade do pai.

TABELA 15 — DISTRIBUIGAO DO ESCORE MOTOR SEGUNDO ESCOLARIDADE
DA MAE.

ESCORE MOTOR

, TOTAL
SERIE Baixo Médio Alto
n % n % n % n %
0 a 4° série 2 100,0 11 39,3 - - 13 40,6
5 a 82 série - - 11 39,3 1 50,0 12 37,5
2° grau - - 6 21,4 1 50,0 7 21,9
Total 2 100,0 28 100,0 2 100,0 32 100,0

O coeficiente de correlacdo encontrado na associagdao do escore motor com a

escolaridade da mae foi r = 0,3302. Isto mostra uma relacdo direta entre estas
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variaveis, ou seja, quanto maior a escolaridade da mé&e / maior o escore motor. Esse
resultado n&o foi identificado como estatisticamente significativo, considerando um
nivel de significancia de 5% e o p-valor do coeficiente de correlagéo = 0,065. Porém,
0 p-valor se encontra muito préximo do nivel de significancia estipulado. Através do

GRAFICO 4 de dispersdo, podemos observar uma leve tendéncia linear positiva.

GRAFICO 4- ESCORE MOTOR x ESTUDO DA MAE
Coeficiente de Correlacao: 0,3302
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Por fim, na TABELA 16 apresentamos a distribuicdo do escore motor segundo
a idade no inicio do tratamento. Os casos de HPAP sdo aqueles que iniciaram o
tratamento acima de 60 dias devido ao menor nivel de fenilalanina sanguinea. Os
casos de PKU que comegaram o tratamento no primeiro més apresentaram escore
motor na média ou acima da média de desenvolvimento. Os dois casos de PKU

abaixo da média iniciaram o tratamento no 2° més de vida.
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TABELA 16- DISTRIBUICAO DO ESCORE MOTOR SEGUNDO IDADE NO INICIO

DO TRATAMENTO.
IDADE NO ESCORE MOTOR TOTAL
INICIO DO Baixo Médio Alto

TRATAMENTO |~ " - ” - ” - ”
8 a 30 dias ] ] 21 750 2 1000 | 23 7187
31 a 60 dias 2 100,0 2 74 i ] 4 125
AC'”&? de 60 ) ] 5 17,9 ] ] 5 1563
1as
Total 2 1000 | 28 1000 2 1000 | 32 1000

Para realizar esta correlagdo isolamos os cinco casos de HPAP que
iniciaram o tratamento acima de 60 dias e aplicamos a analise entre as variaveis
escore motor e precocidade do tratamento nos 27 casos de PKU (GRAFICO 5), os
quais iniciaram o tratamento até 60 dias.

O coeficiente de correlagdo encontrado na associagao entre o escore motor e
a idade no inicio do tratamento (dias) foi r = (-) 0,405, mostrando uma correlagao
inversa, ou seja, quanto menor a idade da crianga no inicio do tratamento / maior o
escore motor. Portanto, quanto mais precoce for o tratamento melhor o desempenho
motor encontrado nas criangas PKU’s. Considerando um nivel de significancia de
5% e o p-valor do coeficiente de correlagdo = 0,03, foi identificada significancia
estatistica neste resultado.

Através do GRAFICO 5 de dispersado, podemos observar uma leve tendéncia
linear negativa, pois quanto menor o numero de dias para o inicio do tratamento /

maior o escore motor.
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GRAFICO 5- ESCORE MOTOR PKU x INICIO DO TRATAMENTO
Coeficiente de Correlagao: (-) 0,405

p = 0,03
[}
L™
[ :_
= o
= N o
= g o o
q»
s 8 g
= o N o
[y} L QD
W & 0o o0 g
o o
Te) [u}
O I I I I I

Inicio do Tratamento{dias)

Com o objetivo de estudar o comportamento do escore motor em fungéo das
outras variaveis e também predizer estes valores utilizamos a Regresséo Linear
Multipla. Através da regressdo, concluimos que o modelo contendo todas as
variaveis nao é significativo para explicar e predizer o comportamento da variavel
escore motor ao nivel de 5% de significancia. Utilizamos entdo, o Método Stepwise
para selecionar o melhor modelo de regressao para explicar o comportamento da
variavel de interesse (escore motor) e concluimos que ao nivel de significancia de

5% devemos considerar:

1. apenas a variavel anos de estudo do pai para compor este modelo
preditivo, quando n = 32;
2. apenas a variavel idade no inicio do tratamento para compor este modelo,

quando n = 27.



Assim temos:

1. Escore Motor = o + B+( Anos de estudo do pai )
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Estimacao do p-valor
Coeficiente
Intercepto 93.6038 0,0000
Anos de estudo do pai 0.6388 0.0488

Substituindo os valores dos coeficientes, temos o seguinte modelo:
Escore Motor = 93.6038 + 0.6388 (anos de estudo do pai)

GRAFICO 6- ESCORE MOTOR x ANOS DE ESTUDO DO PAI

Escore Motor x Estudo do pai
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Através do valor do R? e também do p-valor do ajuste do modelo podemos

concluir que este € um ajuste significativo.

Substituindo os valores dos coeficientes, temos o seguinte modelo:
Escore Motor = 104.3269 - 0,2523 (inicio do tratamento)

2. Escore Motor = 3, + B+ (inicio do tratamento)

Estimacao do p-valor
Coeficiente
Intercepto 104.3269 0,0000
Inicio do tratamento -0,2523 0.036

GRAFICO 7- ESCORE MOTOR PKU x INiCIO DO TRATAMENTO

Escoremotor

Escore Motor x Inicio Tratamento

126 F =
- o :
116 | —:
- o i
106 |- oo - =
o6 C o = S =] ]
a m e g E
C = o ]
86 ., X X X X X [m] —
0 10 20 30 40 50 60

Inicio tratamento

R?=0,1642

p-valor do ajuste do modelo = 0,03



57

Através do valor do R? e também do p-valor do ajuste do modelo podemos

concluir que este € um ajuste significativo.
O ajuste com o numero de dias do inicio do tratamento para os casos de PKU

(n = 27) é mais significativo que o ajuste com a escolaridade do pai para os casos de
PKU e de HPAP (n = 32).
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Capitulo VI- DISCUSSAO

O objetivo deste estudo foi avaliar os resultados da institucionalizagdo de
acdes preventivas e de promocdo a saude para fenilcetonuricos no estado do
Parana, procurando contribuir com a avaliagdo do programa estadual de triagem
neonatal para fenilcetonuricos, fornecer subsidios para a avaliagdo do trabalho de
vigilancia da saude da crianga PKU realizado pela FEPE e AFEH-PR e divulgar a
fenilcetonuria como um problema de saude publica.

No campo da saude publica, a avaliacdo de servicos €& area de extrema
relevancia, ja que viabiliza escolhas de planejamento e possibilita um controle técnico
e social dos servigos e programas prestados a sociedade (Deslandes, 1997).

A promogdo de situagbes mais favoraveis a saude do fenilcetonurico,
integrando as diversas dimensdes do processo, num mesmo modelo de explicacao e
intervencdo, sobretudo ambientais e sociais, faz parte de novas propostas
terapéuticas no campo da prevengao neonatal.

Os conceitos de “chances de saude” desenvolvidos por Kadt & Tasca (1993)
podem ser aplicados na abordagem de uma crianga PKU. As “chances de saude”
ou a “esperanga de saude ao nascer’ de uma crianga fenilcetonurica sao
aumentadas com o diagndstico e tratamento precoce da doenca.

O Parana tem hoje 110 fenilcetonuricos. Aqueles nascidos antes de 1987
apresentam comprometimento neuroldgico e também sao atendidos no programa de
triagem neonatal, mas frequentam escolas ou instituicbes especiais. Os nascidos
apés esta data tiveram as suas “chances de saude” aumentadas, em virtude da
implantagcéo da lei que obrigava a realizagéo do “teste do pezinho”.

A partir de 1987, a cobertura do “teste do pezinho” veio aumentando
progressivamente chegando em 2001 a 99 % dos recém-nascidos no estado.

Ao avaliarmos os resultados do programa de triagem neonatal para
fenilcetonuria no Parana com base na analise do desenvolvimento motor de 32
casos, verificamos a eficiéncia do tratamento em 93,75 % dos casos tratados
precocemente. O nivel médio de FAL sanguinea ficou com uma concentragao 6tima

(2-7mg/dl)em 84,37 % dos casos, e com uma concentragéo boa (abaixo de 10 mg
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/ dl) em 12,5 % dos casos estudados. Apenas um caso (escore motor abaixo da
média) ficou com concentragao média de FAL acima de 10 mg / dl.

O inicio do tratamento ocorreu em 71,9 % dos casos estudados ainda no
primeiro més de vida da crianga diagnosticada. Este fato traduz a agilidade dos
atores envolvidos no processo da reconvocagdo para O segundo exame de
confirmacgao diagndstica. Mesmo com as dificuldades existentes neste processo,
como por exemplo, problemas com enderegcos e em alguns casos desinteresse dos
pais (Champoski et al., 2001) a triagem deve ocorrer obrigatoriamente até 28 dias do
nascimento e o inicio do tratamento o mais precoce possivel.

Em nosso grupo de estudo a pesquisa sdécio-econdmica revelou que a maioria
das familias (90,6 %) possuem renda familiar até 4 salarios minimo e 39,1 % dos pais
possuem menos de 4 anos de estudo.

A adesao familiar ao tratamento dietético envolve diferentes aspectos sécio-
econdmicos que influenciam o desenvolvimento fisico, emocional e social da crianca.
O perfil sécio-econdbmico deste grupo em estudo caracterizou diversas situagoes
problematicas que foram enfrentadas pela equipe de saude do programa avaliado.

Variaveis importantes para a concretizagcdo do tratamento foram analisadas e
correlacionadas com os resultados motores. O fato de n&do haver correlagdo em
algumas destas associagdes determina que o programa do Parana esta superando

algumas das dificuldades encontradas.

Precocidade do tratamento:

Em se tratando de um erro inato de metabolismo que gera lesdo neuroldgica
com a ingestdo de quantidades ndo controladas de FAL, é fato que quanto mais
precoce for o diagndstico e o inicio do tratamento dietético, melhor sera o
desenvolvimento da crianga.

A relagdo, encontrada neste estudo, entre o escore motor e o inicio do
tratamento deixa evidente a necessidade primordial do programa de triagem
neonatal para fenilcetonuria: concentrar seus esforcos na busca ativa dos casos para
garantir a adesao ao tratamento o mais cedo possivel, podendo este ser considerado

o tempo certo para iniciar a dieta especial. Esta relagdo mostra em que direcédo o
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programa deve investir para melhoria dos resultados. Em uma linguagem estatistica,
a cada dia que a crianga permanece sem tratamento o seu escore motor pode baixar

0,25 pontos.

Escolaridade dos pais:

A relagcdo com escore motor e anos de estudo do pai deve ser considerada
de forma semelhante com a relagdo escore motor e anos de estudo da mae, ambas
permanecendo com um p-valor limitrofe do grau de significancia adotado.

A dificuldade da dieta balanceada e o preenchimento de um recordatério
alimentar exige do(s) cuidador(es) da criangca um certo nivel de aprendizado de
operagdes matematicas basicas.

Em nosso estudo, pudemos perceber que existe correlagdo com um p-valor
limitrofe do grau de significancia entre a formacdo escolar dos pais de
fenilcetonuricos e o desempenho motor avaliado. Quanto maior a escolaridade dos
pais, melhor o escore motor.

Os dados sobre a escolaridade dos pais revelam que 39,1 % de pais
apresentam apenas 4 anos de estudo. Estes dados sao coerentes com os niveis de
escolaridade no PR de 1996 a 1999 (IDB BRASIL, 2001). Faz-se necessaria uma
efetiva participagdo da equipe de profissionais da FEPE e AFEH-PR na busca de
alternativas eficientes para enfrentar este problema e facilitar o desempenho dos
pais no tratamento.

O controle médico e nutricional constante fornece orientacbes de cardapios
balanceados de acordo com cada caso facilitando a pratica diaria da dieta e adesao
adequada ao regime alimentar. Voluntarios técnicos em panificagdo, em encontros
sociais programados, produzem os alimentos discutindo detalhes culinarios.
Voluntarias como méaes e avos que dominam o preparar dos alimentos especiais
trocam receitas novas sempre condimentadas com muito amor e carinho”. A arte da
culinaria requer atencédo diaria, ndo somente, mas especialmente no caso da

fenilcetonuria.

- Para o filésofo grego Platao, a educacao “consiste em dar ao corpo e a alma toda perfeicdo de que
sdo capazes’.
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O jornal da AFEH-PR, publicado semestralmente e enviado gratuitamente para
todos os associados, divulga receitas inéditas a cada nova edicao.

No entanto, € necessario ressaltar que em um dos casos em que O escore
motor ficou abaixo da normalidade, durante a entrevista foi apontada a dificuldade da
pessoa responsavel pela alimentagdo diaria da crianga (ausente nas reconsultas) em
fazer as “continhas” do recordatério alimentar. Em outro caso, também com escore
motor abaixo da normalidade, foram percebidos problemas de compreensao do pai
na administracdo do tratamento, auséncia da mae nas consultas e inadequado
preenchimento do recordatério alimentar.

Nestes casos, a correlacdo entre a formacdo escolar e o resultado do
tratamento, foi margeada por condutas de uma estrutura familiar inadequada e nao
pode ser simplificada numa analise unica. A baixa escolaridade veio acompanhada
do desinteresse com o sucesso do tratamento, quer por conformismo com a situagao
patolégica existente, quer pela incapacidade de gerar alternativas para a solugéo de
problemas com a execugao diaria do tratamento. Nestes casos, talvez a baixa

escolaridade ja seja reflexa de uma conduta pessoal e familiar deficiente.

Renda familiar:

Os dados obtidos na AFEH-PR revelam que a maioria das familias com filho(s)
PKU(s) possuem baixo poder aquisitivo. Este fato aponta para a necessidade da
participacao do estado, na garantia da continuidade e melhoria do programa de
saude ja existente. Esta € uma condi¢cao basica para as acdes de prevengao e
promogc¢ao da saude serem desenvolvidas com sucesso.

Em nosso estudo, tivemos cerca de 90,6 % das familias com renda até 4
salarios minimos. Nas entrevistas de algumas familias ouvimos relatos dos pais com
dificuldade em manter a alimentacao dos outros filhos nao fenilcetonuricos.

Dos 32 casos analisados cerca de 16 % residem em Curitiba e regido
metropolitana e 80% em outras 21 cidades do estado, o pequeno numero de casos
esta distribuido pela longa extensao territorial do estado do Parana.

A FEPE, ao identificar uma familia com dificuldade financeira oferece

gratuitamente o composto de aminoacidos livres (“leite especial”) apds o primeiro ano
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de vida (no primeiro ano o “leite” €& subsidiado pelo governo do estado). O
atendimento especial feito por uma equipe multidisciplinar de saude (neurologista,
enddcrino-pediatra, nutricionista, psicéloga e assistente social) juntamente com a
realizacdo dos exames laboratoriais de controle faz parte do programa. A AFEH-PR
solicita apoio da prefeitura da cidade de origem do fenilcetonurico que se
responsabiliza pelo transporte do paciente para as consultas programadas e
periodicas em Curitiba e fornece uma cesta basica mensal de alimentos especiais.
Quando a assisténcia social da prefeitura € atuante consegue do comércio local
auxilio semanal de frutas e verduras. Além disto, quando a condi¢cdo financeira
familiar € muito precaria, consegue-se também uma cesta basica de alimentos
comuns para os outros membros da familia.

Em alguns poucos casos, esta pratica extra-setorial requer uma atuagao
politica mais rigorosa para que possa ser efetiva. As parcerias que viabilizam a
continuidade das atividades do programa também sao concretizadas com o setor

privado.

Lei e cidadania:

Os aspectos legais, neste caso, sdao a base da discussao e retratam uma
vontade politica que influenciou de forma decisiva a vida de “quase” todos os
fenilcetonuricos diagnosticados apos a legalizagéo do teste do pezinho.

A obrigatoriedade do “teste do pezinho” é regulamentada em nosso estado
desde 1987. Um rastreamento realizado pela FEPE em instituicdes com clientela
deficiente mental identificou dois casos de PKU nascidos em 1991 e 1996 ja
apresentando comprometimento neurolégico. Temos ainda nascimentos de criangas
PKU néao identificados devido a nao realizagcao do teste do pezinho. A distancia entre
teoria e pratica, entre lei e o seu perfeito cumprimento, tem uma longa caminhada
construida social e historicamente. Percebe-se aqui, a necessidade de uma acgao
informativa e educativa, para que a populagdo possa ser agente transformadora e
promotora de saude na area da triagem neonatal, especialmente no caso da

fenilcetonuria.
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As idéias de cidadania e democracia caminham juntas consolidando seus
compromissos com a universalidade e equidade ganhando dimensao politica. A
participacdo de cada individuo no exercicio da cidadania exigindo a realizagdo do
teste do pezinho, vem colaborar com o estado responsavel pela garantia do
cumprimento da lei, podendo evitar em alguns casos, as temiveis e terriveis falhas do
sistema que trazem danos para a saude da crianca PKU.

A complexidade da construgdo do nosso atual sistema de saude - O SUS - é
muito bem apresentada e discutida por Mendes (1996). Discutir este sistema néo € a
pretensdo deste estudo, mas entendemos que como modelo de saude vigente o SUS
margeia quaisquer discussdes de praticas de saude. Este sistema, visto como um
processo social de construgao da saude, € também um espaco social de construgao
de cidadania. Cidadao é quem participa das decisbes que regem a vida social, seja
conformando-a, fazendo suas leis, seja materializando-a, executando as leis. A
cidadania nao é dada, como também nunca esta acabada, pois constitui processo em
permanente construgdo no cotidiano social (Mendes, 1996). Esta interpretacado esta
relacionada ao discurso da prevencao e promog¢do em saude que necessita da
participacdo popular. Este, sem duvida € o grande desafio que, no caso da
fenilcetonuria, nao sera resolvido em curto prazo.

A proépria institucionalizagcdo de programas e também de associagbes de
saude que trabalham com doencas pouco frequentes na populacéo, é caracterizada
por uma acao cidada por meio de interesses particulares ou comunitarios. Assim foi o
inicio e continua sendo a existéncia do programa de triagem neonatal do Parana.

As experiéncias mais bem sucedidas, neste sentido, sdo aquelas que tiveram
amparo na mobilizagdo popular desde a sua criacdo. Muitos dos profissionais
envolvidos compartilham de cooperagao social através de uma cidadania ativa e
responsavel por vivenciarem problemas de doengas genéticas raras em criangas da

sua proépria familia.

A questao do “leite especial”:

O composto de aminoacidos livres - mais conhecido como “leite especial” do

PKU - é importado da Alemanha e fornecido gratuitamente pelo governo do estado
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do Parana somente no primeiro ano de vida da criancga fenilcetonurica. Este fato deve
ser abordado como uma questdo ja superada. Os pressupostos que levaram a
implementacdo da lei nestes moldes sao de dificil compreensdo. Se o estado
estender a oferta do leite gratuito até a vida adulta do PKU, o programa do Parana
podera atender também aquelas criangcas que atualmente estdo em tratamento na
APAE de Sao Paulo, faciltando o acesso ao tratamento para todos os PKU
paranaenses.

‘A Saude é mais velha que a histéria, ndo fosse ela quem nos traria de tao
remotas origens até a civilizagao?!

A instituicdo da Saude Publica sucede, todavia, somente apds a consciéncia
dos homens de que aos governos cabe cuidar deste bem maior” (Raggio, 2001).

O composto de aminoacidos livres possui odor e paladar desagradaveis, além
de ser dispendioso devido a importagdo. Para melhorar a qualidade de vida dos
fenilcetonuricos e reduzir os gastos publicos com a sua aquisi¢éo, deve-se incentivar
a industria de alimentos no investimento em pesquisa para o desenvolvimento da
tecnologia necessaria para a producado nacional do “leite especial” e de outros
alimentos basicos, como também para a criagcdo de novos produtos industrializados
de melhor aceitagao e facil aquisicao.

O trigo e macarrao sao produzidos em Sao Paulo. Com o trigo a FEPE produz

0 pao, bolachas e bolos, os quais sao repassados pela AFEH-PR para todo o Brasil.

O agir comunicativo e a educagao popular em saude:

A baixa frequéncia da doengca vem acompanhada do total e compreensivel
desconhecimento da populagao, até mesmo dos profissionais da area da saude. Este
desconhecimento, em certos casos, pode tornar-se uma barreira na vida de um PKU
e comprometer o bom andamento do tratamento.

Para concretizar as agdes de saude de um programa de triagem neonatal, ndo

basta o diagndstico precoce da doenga, o acesso ao tratamento adequado do doente
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e a vigilancia do seu estado de saude. No cenario atual da integralidade” (visdo
interdisciplinar da promogéo, prevengao e recuperagdo da saude), é preciso educar
os sujeitos envolvidos, para torna-los participantes e atuantes neste processo
coletivo. Estes fatores, quando vistos de forma isolada, podem somente prevenir as
sequelas da doenca. Quando analisados de forma interativa, permeabilizando um
processo educativo em saude, promovem a tdo desejada qualidade de vida ao
fenilcetonurico.

O processo educacional envolve praticas com individuos, familias, grupos,
organizagdes e comunidades inseridos em um amplo sistema social. A intengéo é a
generalizagdo do conhecimento em saude, a exploragdo de opgdes de
comportamento e mudancgas, e escolhas de acdes livres e aceitaveis para aquele
efeito. A educacdo em saude € o campo de pratica e conhecimento que se ocupa
com a ligagao entre a agao de saude e o pensar e fazer do dia a dia da populagao.

“Os homens se educam entre si, mediatizados pelo mundo” (Sophia, 2001). Na
apresentacao do tema educacgéo popular, a mesma autora nos coloca que hoje os
epidemiologistas ndo duvidam mais que a incidéncia de doencgas, a expectativa da
saude e a esperancga de vida sao pouco influenciadas pelos hospitais, pelo contrario,
os fatores que decidem entre vida, saude e morte estdo predominantemente fora dos
hospitais. Esta questao também foi amplamente debatida no V Congresso Brasileiro
de Epidemiologia - EPI 2002, realizado em Curitiba e cujo tema foi a Epidemiologia
na Promogao da Saude. O termo popular foi incorporado a educacéao e representa o
didlogo com os sujeitos sociais envolvidos em um amplo universo de praticas em
saude. A educacgao popular € um instrumento fundamental na area da saude.

No programa de triagem neonatal do Parana, os profissionais envolvidos com
o atendimento ao fenilcetonurico se dispéem frequentemente para a realizagdo de
palestras, participagcbes em encontros e eventos realizados nas cidades de origem
dos casos diagnosticados. Estas atividades educativas que debatem e divulgam
conhecimentos acerca do programa e das patologias por ele atendidas sao
realizadas mediante solicitacdo da comunidade, ou face a necessidade de algum

caso novo. O conteudo destas apresentagdes varia de acordo com os objetivos a que

-“A Lei Organica da Saude estabelece como um dos principios do SUS a integralidade da assisténcia,
entendida como ‘um conjunto articulado e continuo de ac¢bes e servigcos preventivos e curativos,
individuais e coletivos, exigidos para cada caso em todos os niveis de complexidade do sistema™
(Sophia, 2001).
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se propde. Muitas vezes, aspectos politicos sdo discutidos com o intuito de aumentar
a abrangéncia do programa e incrementar apoio de outros setores. Colaboram
também com a formacao de alunos de diferentes cursos atendendo a comunidade
académica interessada, divulgando e trocando conhecimentos e informacoes.

A AFEH-PR, anualmente, no més de seu aniversario promove um encontro
festivo com diferentes atividades. Sdo realizadas palestras com profissionais da
saude envolvidos com a triagem neonatal. Sdo apresentados depoimentos de maes,
pais ou voluntarios. Para as maes sao desenvolvidas atividades praticas em cozinha
com trocas de experiéncias culinarias e novas receitas. As criangas se divertem com
jogos e brincadeiras. Sdo oferecidos lanches e o almogo com alimentos especiais
para todos os convidados. No encontro de 2002, houve a participagao de pessoas
que vieram de outros estados brasileiros. Também, aproveitando a oportunidade, foi
produzida uma fita de video institucional com carater educativo.

A educacao em saude enfatiza poder e autonomia. A construgcdo de processos
de participagao popular como uma pratica social de organizagdo da vida cotidiana
amplia a participagado da populagdo no acesso e gestdo de bens e servigos publicos.
Nessa formulacdo, a educagdo em saude apresenta-se como demanda publica em
relacdo ao estado. Nas relagbes entre usuarios e profissionais (servigos), cidadaos e
autoridades (politicas), sempre ha um processo de aprendizagem que envolve
cuidados especificos para tratar os problemas de saude, bem como definicbes de
responsabilidades dos individuos, das familias, das empresas e dos governos diante
desses problemas e suas determinacdes.

A educacao em saude também forma condutas. Ela ndo deve ser vista apenas
como um meio capaz de modificar, de cima para baixo, comportamentos da
populacdo na esfera individual. O saber oriundo da clinica e da formacao académica,
por si s, ndo é suficiente para transmitir informagdes aos usuarios dos servicos
quando pensamos em educacao popular. Problemas individuais de saude recebem
influéncia e determinam mudancgas na coletividade, sendo condicionados pelo modo
como a sociedade esta organizada. O processo de aprendizagem é uma via de mao

dupla.
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A participagdo da equipe de saude deve ser comprometida com os resultados
do programa e uma das suas ferramentas é a comunicacdo em saude. Comunicar,
negociar, motivar e criar ambientes préprios a um agir cooperativo, baseado em
compromissos legitimos deve fazer parte da pratica diaria e das agbes com busca de
resultados. Sendo inegavel que uma pratica participativa conseguida por agdes
comunicativas dos atores envolvidos s&o decisivas para o sucesso do tratamento.

A atuacao agil da equipe responsavel pelo diagnostico e inicio do tratamento
garante os resultados positivos. Neste estudo, houve relagédo significativa entre a
precocidade do tratamento e o escore motor dos 27 casos que comecaram O
tratamento até 60 dias apds o nascimento.

O tratamento que a crianga deve submeter-se é especifico e exige mudancgas
radicais nos habitos alimentares, modificando o cotidiano da familia e necessitando
do apoio da comunidade para que a vida social ndo sofra restricdes. E importante
que os familiares e amigos conhegam um pouco do assunto, evitando comentarios
sobre a restricdo dos alimentos ingeridos pelo fenilcetonurico e para ofertar alimentos
com baixo teor de fenilalanina. Na inexisténcia de tais produtos, evitar lanches e
refeicdes. Deste modo, todos colaboram para o equilibrio emocional da crianca e o

sucesso do tratamento.

Intersetorialidade e o apoio familiar:

A carta de Ottawa aponta para um modelo mais amplo e complexo que
incorpora como determinantes da saude os fatores ambientais, sociais, politicos,
econdmicos, comportamentais, bioldégicos e médicos. Reconhece que as decisdes
politicas extra-setoriais tém uma contribuicdo crucial para a saude e que a
comunidade pode e deve desempenhar um papel fundamental nas ag¢des sanitarias
que podem reorientar os servigos de saude. A nocao de politicas saudaveis identifica
esforgcos tedricos e empiricos de renovagdo progressista da saude coletiva. A
promog¢ao em saude tende a apontar na diregdo de novas estratégias que colocam a
saude na sua verdadeira dimensao intersetorial, tendo como eixo a qualidade de vida
(Carvalho, 1996).
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Almeida Filho (2000), ao atualizar um debate aberto sobre a intersetorialidade,
transdisciplinaridade e saude coletiva afirma que a transdisciplinaridade aplicada a
transformacao da realidade da saude é articuladora de propostas alternativas de
intersetorialidade.

Aqui se apresenta mais um desafio da gestdo publica: a intersetorialidade
(Inojosa & Junqueira, 1997). Um modelo fundamentado na perspectiva da agao
setorial e orientado para a promog¢ao do desenvolvimento social envolve riscos e
potencialidades. O compromisso da equipe requer atividades diversificadas, algumas
vezes inesperadas e de dificil planejamento que deve atender as necessidades de
cada caso. Esta é a arte do agir da equipe em saude com competéncia,
responsabilidade e dignidade que potencializa resultados.

A proposta da equipe multidisciplinar da FEPE esta modelada em um plano de
atuacao intersetorial que mobiliza os recursos humanos e materiais necessarios para
a qualidade de vida do PKU, e porque ndo dizer que o compromisso € com a
qualidade de vida da “familia fenilcetonurica”.

Uma familia estruturada permite o desenvolvimento saudavel de toda crianga,
mas especialmente no caso da fenilcetonuria, a atuagao familiar € necessaria para
salvar a crianca da excepcionalidade.

Ajudando a familia a viver e prosperar ela torna-se mais forte e beneficia cada
um e a propria sociedade. E por isso € importante que seja garantida a cada nucleo
familiar, entre outras coisas, adequada seguranga econdmica, social, educativa e
cultural, para que a familia possa cumprir as tarefas que lhe dizem respeito. As
relacbes do estado com estas familias especificas tutelam a promocado daqueles
valores relacionados a qualidade de vida a uma crianga PKU.

A AFEH-PR em parceria com as prefeituras municipais (secretarias de saude),
universidades e voluntarios procura apoiar a familia da crianca, estruturando-a em
seus aspectos psicologicos, sociais e econdémicos. Contribui com a familia, ajudando
na insercdo da crianga fenilcetonurica em seu ambiente social e comunitario,
aceitando-a com seus limites na ingestao dos alimentos, mas, reconhecendo-a como
uma crianca saudavel e feliz sem restricbes nas brincadeiras, esportes e praticas

comuns da sua idade. Em especial, € muito importante o apoio a mée. Uma mae
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dedicada é imprescindivel para a rotina do tratamento dietético e o sucesso pode ser
facilmente percebido nos resultados obtidos.

Em trés dos casos estudados, dois com escore motor abaixo da normalidade e
outro limitrofe do nivel inferior de normalidade, constatamos uma dinamica familiar
deficiente. Nao existe boa regularidade na frequéncia das consultas e apenas uma
pessoa da familia (pai) comparece nas consultas médicas e nutricionais. Mesmo
apos inumeras solicitagcdes e oferta de condi¢des facilitadoras, os responsaveis por
estas criangas ndo frequentam as atividades sociais e educativas programadas
anualmente pela AFEH-PR. Considerando o grupo dos dois casos, situados abaixo
do nivel de desenvolvimento esperado para a sua idade, constatamos problemas
com a estrutura e dindmica familiar em sua totalidade. Portanto, podemos colocar a
familia como esteio e base para o sucesso do tratamento dietético em criangas com

fenilcetonuria.
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Capitulo VII- CONCLUSOES

A fenilcetonuria pode ser tratada com base em regime alimentar. O diagndéstico
precoce e a implementacdo adequada da dieta permitem o desenvolvimento motor
normal de uma crianga fenilcetonurica. O diagndstico tardio ou a ndo adesao ao
tratamento compromete aspectos motores do desenvolvimento do fenilcetonurico.

O programa de triagem neonatal do Parana assegurou um desenvolvimento
das atividades motoras grossas dentro da normalidade esperada em 96,7 % das
criangas fenilcetonuricas diagnosticadas e atendidas precocemente. Quando existe
intervengdo em tempo certo, previnem-se as sequelas da doenga e promovem-se
condi¢des facilitadoras de uma vida com qualidade para uma crianga com PKU.

Na analise dos resultados deste estudo, usando o coeficiente de correlagcédo de
Pearson, nao foi identificada relacdo importante entre o escore motor e o nivel médio
de FAL sanguinea pré e pos-tratamento. O regime alimentar € prescrito de acordo
com o metabolismo de cada crianga e os niveis de concentracdo de FAL sanguinea
nao interferem diretamente no desenvolvimento motor quando em niveis
terapéuticos. Estes niveis devem ser mantidos em étima (2-7 mg / dl) ou boa (menor
que 10 mg / dl) concentracédo de FAL para a normalidade do desenvolvimento motor.

A importagao em dolares do “leite especial” da Alemanha obriga a participacao
do estado no programa de saude publica na area da fenilcetonuria. A extensao da lei
estadual permitira o atendimento dos casos de fenilcetonuria que hoje ainda sao
atendidos na APAE de Sao Paulo, desafogando este servigo e responsabilizando-se
pelos residentes no estado. Nao houve relagéo significativa estatisticamente entre o
escore motor e a renda familiar nos casos estudados. Este fato determina a
importancia do suporte social prestado as familias atendidas pelo programa estadual
avaliado.

A relacdo existente entre o escore motor e a escolaridade dos pais determina
que a equipe multidisciplinar esteja atenta para aqueles casos onde os pais possuem
poucos anos de estudo. Os esforgos ja concentrados nesta area devem ser mantidos

e aperfeigoados.
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O significado importante encontrado na relagdo entre o escore motor € o inicio
do tratamento aponta onde devem ser investidos os recursos humanos e materiais
para o desenvolvimento do programa estadual avaliado. Os resultados positivos
alcangados pelo programa do Parana séo influenciados de modo marcante por esta
relagdo. Aproximadamente 85 % das criancas estudadas iniciaram o tratamento no
primeiro més de vida. Isto deixa evidente a agilidade da equipe na busca ativa dos
casos.

E fundamental o funcionamento de um sistema integrado complexo e
multidisciplinar, que se inicia pela coleta do exame no periodo adequado por um
procedimento correto, inclui o transporte, a analise laboratorial, e fornece o resultado
em um tempo razoavel, permitindo a localizagdo (busca ativa) e contato com as
familias dos casos com resultado alterado para a confirmagéo diagndstica e 0 manejo
dos casos em tempo habil (Souza et al., 2002).

A avaliacdo do desenvolvimento motor contribui para a identificagdo dos
resultados do tratamento nutricional, principalmente em criangas de baixa idade,
onde testes psicomotores mais especificos sdo de dificil realizacao.

A inclusdo do profissional fisioterapeuta na equipe multidisciplinar com o
objetivo de avaliar o desenvolvimento motor das criangas PKU contribui com o
diagnostico das alteragdes da motricidade.

Sa0 necessarias avaliagbes de resultados em programas de triagem
realizadas por profissionais que ndo fagam parte da equipe de tratamento. A
apresentagao dos resultados pode ser usada como argumento para facilitar a adesao
dos casos novos. Estudos como este que divulgam agdes e resultados do trabalho de
programas de saude publica na area da triagem neonatal podem oferecer
contribuicdes que aumentem a sua propria credibilidade e garantam a adesdo
imediata ao tratamento. Isto é fundamental, especialmente no programa para
fenilcetonuricos, os quais devem comecar o tratamento antes de qualquer alteragao
clinica aparente.

A transparéncia da totalidade dos resultados assegura a continuidade do
programa que se quis avaliar e permite a discussdo das falhas e acertos

encontrados. Deste modo, revé condutas para a obtenc&o dos resultados positivos e
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concentra esforcos nesta diregdo. O inicio do tratamento o mais precocemente
possivel modifica o curso natural da doenga e garante o sucesso do tratamento.

Os resultados desta avaliacdo devem ser discutidos com todos os membros da
equipe de saude, como também com todos os outros atores que participam do
processo do programa avaliado.

A estrutura familiar € a base para o desenvolvimento de uma crianga
fenilcetonurica. E imprescindivel a dedicagdo diaria de pais amorosos. A
efetivagdo dos resultados é conseguida com o pleno desenvolvimento das
habilidades emocionais, cognitivas e motoras da crianga.

Esta avaliacao de resultados aponta para a necessidade da continuidade do
programa estadual, destacando a sua real importancia - eficacia - e uma relagao
custo-beneficio - eficiéncia - favoravel a populagcdo paranaense. A sua contribuicéo
nacional na oferta e disponibilizagcdo dos alimentos especiais determina, ainda mais,
0 seu reconhecimento.

Os servicos de saude, responsaveis por Programas de Triagem Neonatal, ao
realizarem o diagnostico precoce continuardo sendo paradigmas na area da
prevencao de doencas, especialmente no caso da fenilcetonuria.

Para prevenir as sequelas da doencga é fundamental a participacao efetiva do
estado e da sociedade em programas que promovam saude e qualidade de vida a
crianca fenilcetonurica.

O escore motor € um indicador que pode ser usado na analise parcial dos
resultados de um programa de triagem neonatal.

A compreensdo de que a triagem neonatal vai muito além do teste diagnostico
€ condicdo sem qual ndo ha o alcance efetivo dos resultados esperados para o

desenvolvimento normal destas criangas.
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ANEXO 1

ENTREVISTA:

Identificagdo do PKU:

Data de nascimento:

Data do inicio do tratamento:

sexo:M F

Escolaridade: n° de irméaos PKU's: outros irmaos:
Com quem reside? pai mae avo irmaos outros:

Moradia: rural urbana cidade:

Pai Mae

Idade: Idade:

Ocupacéo: Ocupacgao:

Escolaridade:

Renda mensal:

Renda mensal familiar:

Escolaridade:

Renda mensal:

- semrenda;

- inferior ao salario minimo;
- de 1 a2 salarios minimos;
- de 3 a 4 salarios minimos;
- de 5 a 6 salarios minimos;

- superior a 6 salarios minimos.



1. Qual ou quais o(s) fator(es) que facilita(m) ou facilitara(m) o tratamento do seu filho(a)?

81

- condicao financeira

- informagao prévia

- acesso aos alimentos especiais
- apoio da FEPE

- apoio da AFEH-PR

2. Qual ou quais o(s) fator(es) que dificulta(m) ou dificultara(m) o tratamento do seu filho(a)?

- problemas financeiros

- problemas emocionais

- falta de informacgao dos familiares

- falta de informagao da comunidade
- aspectos religiosos

- esclarecimentos insuficientes

- falta dos alimentos especiais

- dificuldade no acesso a FEPE

- dificuldade no acesso a AFEH-PR

3. O que voceé espera do seu filho fenilcetonurico?

- que fique curado

- que tenha um desenvolvimento normal

- que melhore

- que fiqgue com poucas seqlelas

- que exista um remédio para diminuir sua restricao alimentar
- que tenha uma dieta livre

- que tenha mais opgao alimentar



ANEXO 2

MEDIDA DA FUNGCAO MOTORA GROSSA OU “GROSS MOTOR FUNCTION
MEASURE” (GMFM-66).

FOLHA DE REGISTRO DE ESCORE

Nome da crianga: Id:
Data de Nascimento: Data da Avaliagao:
Diagndstico: Comprometimento:

Leve Moderado Grave

Nome do Avaliador:

Condigbes de Teste (p. ex., sala, vestuario, tempo, outras pessoas presentes):

* TABELA DE PONTUAGAO 0 = ndo inicia
1 =inicia
2 = completa parcialmente
3 = completa

* A menos que esteja diferentemente especificado, “inicia” é definido como conclusdo de menos de

10% do item. “Completa parcialmente” € definido como conclusdo de 10% até menos de 100%.

A tabela de pontuagdo serve como uma diretriz geral. Entretanto, a maior parte dos itens tem
descrigbes especificas para cada escore. E imperativo que as instrucbes sejam usadas para
ontuar cada item.



Assinale (V) no escore apropriado:

ITEM A: DEITAR E ROLAR ESCORES
1. SUP: traz as méos para a linha média, dedos se tocam 0. 1. 2
2. SUP: estende o brago D, méo cruza a linha média em direcdo do 0. 1. 2
brinquedo
3. SUP: estende o brago E, mao cruza a linha média em diregdo do 0. 1. 2
brinquedo
4. PR:levanta a cabeca verticalmente 0. 1. 2.

DIMENSAO A TOTAL




ITEM

11.

12,

13.
14.

15.

16.
17.
18.
19.

B: SENTAR

SUP: examinador segurando as maos: puxa-se para sentar com
controle de cabega

Sentada no tapete, com apoio no térax pelo terapeuta: levanta a
cabecga na vertical, mantém por 3 segundos

Sentada no tapete, com apoio no térax pelo terapeuta: levanta
a cabeca para a linha médica, mantém por 10 segundos

Sentada no tapete, com apoio no(s) brago(s): mantém por 5
segundos

Sentada no tapete: mantém, bracos livres, por 3 segundos

Sentada no tapete com brinquedo pequeno na frente: inclina-
se para frente, toca no brinquedo, endireita-se novamente sem
apoio do brago

Sentada no tapete: toca brinquedo colocado 45° atras do seu
lado D, retorna

Sentada no tapete: toca brinquedo colocado 45° atras do seu
lado E, retorna

Sentada no tapete: abaixa para PR, com controle

Sentada no tapete com os pés para frente: atinge 4 pontos
sobre lado D

Sentada no tapete com os pés para frente: atinge 4 pontos
sobre lado E

Sentada no banco: mantém, bracos e pés livres, 10 segundos
Em pé: consegue sentar em um banco pequeno
No chédo: consegue sentar em um banco pequeno
No chao: consegue sentar em um banco grande
DIMENSAO B TOTAL

© o o ©

ESCORES
1. 2
1. 2
1. 2
1. 2
1. 2
1. 2.
1. 2
1. 2
1. 2
1. 2
1. 2
1. 2
1. 2
1. 2
1. 2.




ITEM C: ENGATINHAR E AJOELHAR ESCORES

20. 4 pontos: mantém, peso nas maos e joelhos, por 10 segundos 0. 1. 2.
21. 4 pontos: consegue sentar com bracgos livres 0. 1. 2
22. PR: atinge 4 pontos, peso nas maos e joelhos 0. 1. 2

23. 4 pontos: estende para frente o brago D, maos acima da altura do

ombro 0 1.2
24. 4 pontos: estende para frente o brago E, mao acima da altura do 0 1 >
ombro '
25. 4 pontos: engatinha ou impulsiona-se 1,83 m para frente 0. 1. 2.
26. 4 pontos: engatinha reciprocamente 1,83 m para frente 0. 1. 2
27. 4 pontos: sobe engatinhando 4 degraus com as maos, joelhos / 0 1 ”
pés '
28. sentada no tapete: atinge postura ajoelhada usando bragos, 0 1 >
mantém bracos livres 10 segundos '
29. ajoelhada: anda ajoelhada 10 passos para frente, bragos livres 0. 1. 2

DIMENSAO C TOTAL




ITEM D: EM PE ESCORES

30. ho chédo: puxa-se para posigdo em pé usando um banco grande 0. 1. 2.
31. em pé: mantém bragos livres 3 segundos 0. 1. 2.

32. em pé: segurando-se em banco grande com uma méo, levanta o

0. 1. 2
pé D, 3 segundos
33. em pé: segurando-se em banco grande com uma méo, levanta o 0 1 2
pé E, 3 segundos '
34. ©m pé: mantém, bragos livres, 20 segundos 0. 1. 2.
35. em pé: levanta pé E, bragos livres, 10 segundos 0. 1. 2.
36. ©m pé: levanta pé D, bragos livres, 10 segundos 0. 1. 2.
37. sentada em banco pequeno: atinge posigdo em pé sem usar os 0 1 >
bragos '
38. ajoelhada: atinge posigdo em pé usando semi-ajoelhada sobre o 0 1 >
joelho D, sem usar os bragos '
39. ajoelhada: atinge posi¢cdo em pé usando semi-ajoelhada sobre o 0 1 >
joelho E, sem usar os bragos '
40. ©m pé: abaixa para sentar-se no chdo com controle, bragos 0. 1 2
livres '
41. em pé: atinge a posig&o de cocoras, bragos livres 0. 1. 2.
42. em pé: pega objeto do ch&o, bragos livres, retorna para a 0 ] )

posi¢cdo em pé

DIMENSAO D TOTAL




ITEM
43.
44,

45.

46.
47.
48.
49.

50.
51.

52.

53.

54.

55.

56.
57.
58.
59.
60.

61.

62.

63.

64.
65.

E: ANDAR, CORRER E PULAR
no chéo: puxa-se para posi¢ao em pé usando um banco grande

em pé: 2 maos em um banco grande: anda de lado 5 passos
para D

em pé: 2 maos em um banco grande: anda de lado passos para
E

em pé: 2 maos seguradas: anda 10 passos para frente
em pé: 1 mao segurada: anda 10 passos para frente
em pé: mantém, anda 10 passos para frente

em pé: mantém, anda 10 passos para frente, para, vira 180°,
retorna

em pé: anda 10 passos para tras

em pé: anda 10 passos para frente, carregando um objeto grande
com as duas méos

em pé: anda para frente 10 passos consecutivos entre linhas
paralelas afastadas em 20,32 cm

em pé: anda para frente 10 passos consecutivos sobre uma linha
reta com 1,90 cm de largura

em pé: da um passo sobre bastdo na altura do joelho, iniciando
com pé D

em pé: da um passo sobre bastao na altura do joelho, iniciando
com pé E

em pé: corre 4.60 m, para e retorna

em pé: chuta bola com pé D

em pé: chuta bola com pé E

em pé: pula 30,50 cm de altura com os dois pés simultaneamente

em pé: sobre o pé D: salta com o pé D 10 vezes dentro de um
circulo de 61 cm de didmetro

em pé: sobre o pé E: salta com o pé E 10 vezes dentro de um
circulo de 61 cm de didmetro

em pé: segurando em um corrimao: sobe 4 degraus, segurando
em 1 corrimao, alternando pés

em pé: segurando em um corrimao: desce 4 degraus,
segurando em 1 corrimao, alternando pés

em pé: sobe 4 degraus, alternando pés
em pé: desce 4 degraus, alternando pés
DIMENSAO E TOTAL

ESCORES

1. 2.

1.

2.




Essa avaliagéo revelou o desempenho “habitual” desta crianga?

SIM NAO

COMENTARIOS:




GMFM
SUMARIO DOS ESCORES

DIMENSAO CALCULO DOS ESCORES EM % AREA-META
(indicado com V)
A. Deitar e rolar Total da Dimensédo A =......... x 100 = ..... % A.
12 12
B. Sentar Total da Dimensdo B =......... x100=_....% B.
45 45
C. Engatinhar e Total da Dimenséo C =.......... x100=.... % C.
ajoelhar 30 30
D. Em pé Total da Dimens&oD =........... x100=... % D.
39 39
E. Andar, correr e Total da Dimensédo E = .......... x100=_... % E.
pular 72 72
ESCORE TOTAL =........ % A _+...... %B+....... %C+ ... %D+ ... % E

N° TOTAL DAS DIMENSOES

Escore total = Soma dos escores em % de cada dimenséo identificada como area-meta
Ndmero total de areas-metas

Meta

“Gross Motor Measures Group”, 1990. Revisado em 1993 e 1994.

Fonte: Meyerhof & Gusman (2000). Adaptado por Russel et al.(2000).




