Mutação Génica – Fenilcetonúria
O que é?
A fenilcetonúria (PKU) é uma alteração hereditária do metabolismo proteico. É uma doença na qual existe uma falha enzimática no metabolismo das proteínas, mais concretamente na transformação da fenilalanina (PHE) em tirosina. Isto deve-se fundamentalmente ao mau funcionamento de uma enzima que se fabrica nas células do fígado.
Em circunstâncias normais, quando a PHE não é utilizada pelo organismo, é convertida noutro aminoácido que vai ser usado de outra forma. Numa criança que tenha esta doença, a PHE em excesso não vai ser eliminada e vai se acumular gradualmente nos tecidos do corpo e no sangue. Este aminoácido, em excesso, origina ácido fenilpirúvico, que impede o desenvolvimento normal do cérebro e tem como consequência o aparecimento de um atraso mental e problemas psicomotores.
Quais são os sintomas?
· Atraso mental e de desenvolvimento
· Convulsões (25% de probabilidade)
· Microcefalia (tamanho da cabeça reduzido em relação ao resto do corpo)
· Alteração da cor dos olhos, pele e cabelo (é com a tirosina que se fabrica os pigmentos que dão cor à pele, olhos e cabelos. Se esta não é fabricada, estas estruturas sofrem alterações na cor)
· Eczema de pele (entre 20% a 40% de probabilidade)
· Odor característico da urina (o organismo tenta eliminar a Fenilalanina destruindo-a e fabricando ácido fenilpirúvico, fenilacético e feniláctico, que originam o odor)
Como detectar a doença?
O método para detectar esta doença tem o nome de “teste do pezinho”. É uma análise ao sangue em que se dá uma “picada” no pé de modo a obter uma amostra de sangue. Através desta amostra controla-se os níveis de fenilalanina no sangue.
Qual é o tratamento?
Esta doença não tem tratamento, apenas pode ser controlada através de uma dieta pobre em fenilalanina.
Para que o desenvolvimento físico e intelectual sejam normais, tem que se manter em equilíbrio a quantidade de fenilalanina que a criança ingere e o seu nível no sangue, segundo parâmetros definidos para a idade.
