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1. SINTESE DE EVIDENCIA QUALITATIVA

Fsta SEQ objetivou abordar o impacto da fenilcetonuria (em inglés,
phenylketonuria ou PKU) na qualidade de vida e na saude psicologica de

pacientes, familiares e cuidadores (formais ou informais).

Para tanto, utilizou-se o acrénimo PICo — Populacdo, fendmeno de Interesse e

Contexto — na elaboracao da pergunta de pesquisa (ver Quadro 1).
QUADRO 1 — PERGUNTA DE PESQUISA

Pacientes com fenilcetonuria, familiares e cuidadores

Populacao . . .
pUiac (formais ou informais)

Fenbmeno de Interesse Impacto psicologico e na qualidade de vida
Experiéncia de adoecimento com a fenilcetonuria,

Contexto . . .
tanto do ambito internacional quanto nacional
Como a fenilcetonuria afeta a qualidade de vida de

Pergunta da pesquisa pacientes, familiares e cuidadores (formais ou

informais)?

1.1 CRITERIOS DE INCLUSAO

e FEstudos qualitativos ou mistos disponiveis na integra (artigos, teses e
dissertacoes).

e [Estudos de revisao da literatura.

e FEstudos que abordem os impactos na qualidade de vida e na saude

psicologica de pacientes, familiares e cuidadores (formais e informais).
1.2 CRITERIOS DE EXCLUSAO

e FEstudos que sejam restritos ao contexto de internacdes e cuidados
intensivos.

e [Estudos observacionais ou com dados de mundo real baseados
exclusivamente em dados quantitativos.

e [Estudos publicados em outros idiomas que ndo sejam portugués, inglés

ou espanhol.
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e Anais de congressos.

e Cartas, artigos de opinido e editoriais.

e Artigos que se baseiem em surveys e que discutam dados apenas

quantitativos.

Com base nisso, foi estruturada uma estratégia de busca, como se pode

observar a sequir:
Population: [people with, family, careqgivers] “Phenylketonuria” OR "PKU"
Phenomenon of Interest: "Psychological” OR ‘psychosocial” OR ‘quality of life”

Context: ‘qualitative” OR ‘qualitative research” OR ‘qualitative study” OR

‘qualitative data”

As buscas foram realizadas nas bases de dados Medline via Pubmed, Portal de
Periodicos da Coordenacao de Aperfeicoamento de Pessoal de Nivel Superior
(CAPES), Scielo, Biblioteca Virtual em Saude (BVS) e Literatura LatinoAmericana
e do Caribe em Ciéncias da Saude (Lilacs). No caso das trés ultimas bases, a
busca foi realizada também em portugués, com regras especificas relacionadas
a realidade brasileira. Nao foram estipuladas restricdes quanto a data de

publicacdo. (Quadro 2 e Figura 1).
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QUADRO 2 — SINTESE DE ESTRATEGIAS DE BUSCA

Base Estratégia de busca Localizados | Duplicados | Excluidos | Incluidos
((Phenylketonuria OR PKU) AND (Psychological OR

psychosocial OR ‘quality of life’)) AND (“qualitative” OR
Pubmed! | ‘qualitative research” OR ‘qualitative study” OR ‘qualitative 19 8 11 8
data’)

((Fenilcetonuria) OR (PKU)) ¢

((Phenylketonuria OR PKU) AND (Psychological OR

psychosocial OR ‘quality of life’)) AND (‘qualitative” OR
CAPES ‘qualitative research” OR ‘qualitative study” OR ‘qualitative 33 8 26 7
data’)

((Fenilcetonuna) OR  (PKU))  AND  ((Psicologico) OR
(osicossocial) OR (‘qualidade de viaa’)) AND (‘qualitativo” OR

" A busca foi realizada individualmente nos portais PubMed, BVS ¢ LILACS, com o objetivo de abranger o maior numero possivel de achados relevantes ¢ evitar eventuais
perdas de resultados.

2 Regra mais ampla para a busca em bibliotecas nacionais, voltada a identificagdo de estudos brasileiros sobre a condigéo.
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‘besquisa qualitativa”™ OR ‘estudo qualitativo” OR ‘dados
qualitativos’)

BVS &
Lilacs

((Phenylketonuria OR PKU) AND (Psychological OR
psychosocial OR ‘quality of ife’)) AND (“‘qualitative” OR
‘qualitative research” OR ‘qualitative study” OR ‘qualitative
data’)

((Fenilcetonura) OR  (PKU))  AND  ((Psicologico) OR
(osicossocial) OR (‘qualidade de viaa’)) AND (‘qualitativo” OR
besquisa qualitativa”™ OR ‘estudo qualitativo”™ OR ‘dados
qualitativos’)

((Fenilcetonuria) OR (PKU)) AND ((Psicologico) OR
(psicossocial) OR (‘qualidade de vida"))?

39

31

% Regra mais ampla para a busca em bibliotecas nacionais, voltada & identificagdo de estudos brasileiros sobre a condigao.
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SciELO

((Phenylketonuria OR PKU) AND (Psychological OR
psychosocial OR ‘quality of ife’)) AND (“qualitative” OR
‘qualitative research” OR ‘qualitative study” OR ‘qualitative
data’)

((Fenilcetonuria) OR (PKU)) AND ((Psicologico) OR
(osicossocial) OR (‘qualidade de vida’))

((Fenilcetonuria) OR (PKU))
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Triagem |dentificagao

Eligibilidade

Inclusdo

FIGURA 1 - FLUXOGRAMA DA SELECAO DAS EVIDENCIAS

Referéncias identificadas por meio da
pesquisa nas bases de dados
(n =96)

Pubmed (n = 19) SciELO (n= 5)
CAPES (n =33)
BVS & Lilacs (n = 39)

A4

Referéncias triadas por titulo
€ resumo
(n=88)

Referéncias duplicadas
(n=8)

A 4

A 4

Referéncias selecionadas para
analise do texto completo
(n=16)

Referéncias excluidas
(n=72)

Estudos incluidos
(n=11)
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2. RESULTADOS

Como mostrado na Figura 1, foram selecionados 11 artigos para leitura na integra,
todos posteriormente incluidos na Sintese de Evidéncias Qualitativas (SEQ). E
importante destacar que houve sobreposicao de referéncias entre as bases de
dados. Todos os oito artigos identificados no PubMed também foram encontrados
na base BVS. Além disso, verificou-se que cinco artigos da base CAPES se
sobrepunham a registros encontrados em outras bases, como PubMed e BVS. Nesse
contexto, apenas trés artigos nao eram duplicados, sendo dois deles obtidos no
Portal CAPES e um na base de dados SciELO. Assim, chegou-se a um total de 11
estudos incluidos, conforme apresentado no Quadro 3, elaborado com base no JBI
SUMARI.
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Quadro 3 — Dados dos Estudos Primarios

Roberts et al. -
Relationships
Between Childhood
Experiences and
Aaulthood
Qutcomes in
Women with PKU

Borghi etal. — 7he
PKU & ME Study: A

Mulheres com
PKU
acompanhadas
em servicos de
saude publicos
de Adelaide;
contexto de
atencao
longitudinal e
transicao para
vida adulta.
Adultos com PKU
vinculados a

Relacdo entre
experiéncias de
infancia (diferenca
social, apoio
familiar, percepcao
da doenca) e
desfechos
psicologicos na vida
adulta.

Experiéncias,
percepcodes e

{¥ Conitec

8 mulheres
adultas (21-42
anos) com PKU
diagnosticadas
e tratadas
desde o
nascimento.

21 adultos (12
aderentes € 9

|dentifi SOl Fendmeno de
u Autor(es) Ano Pais sociocultural / . Participantes Analise de dados
cagao ‘gt interesse
geografico
Pais de criancas
com PKU Experiéncia
atendidas em subjetiva e 7 pais (5 maes e Analise
Carpenter et al. - . . .
. . centros de emocional de ser 2 pais) de fenomenologica
Parenting a Child R . . ) :
: _ referéncia; pai/mde de uma criancas interpretativa (IPA),
with PKU. An . ) , . ~
. contexto cultural  crianca com PKU, diagnosticadas  com codificagao
Interpretative : ; . N
: de cuidado desafios do com PKU antes  dupla e discussao
Phenomenological . . s .
. intensivo e controle dietético e  dos 2 anos de reflexiva entre
Analysis (IPA) o . .
suporte vivéncias de idade. pesquisadores.
institucional normaliza¢ao.
britanico.

Analise tematica
(Braun & Clarke),
com verificacao de
confiabilidade
interavaliadores.

Analise de
conteudo aplicada
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E4

ES

Qualitative
Exploration, through
Co-creative Sessions,
of Attitudes and
Experience of the
Disease armong
Adults with PKU

Fitzgerald, Frank &
Legge -
Phenylketonuria —
[The Lived Experience

2007

Regnault et al. -
Development and
pSychometric
validation of
measures to assess
the impact of
phenylketonuria and
its dietary treatment
on patients’ and
parents’ quality of
lite: the
phenylketonuria —

2015

Nova
Zelandia

Multinacio
nal
(Franca,
Alemanha,
[talia,
Turquia e
Reino
Unido)

associacdes de
pacientes
italianas,;
contexto
europeu de
atencao
multiprofissional
e engajamento
participativo.
Adultos com PKU
em
acompanhament
o hospitalar;
contexto de
transicao do
modelo
biomedico para
uma abordagem
biopsicossocial.

Populacao
europeia de
pacientes e
cuidadores;
contexto cultural
e linguistico
diverso.

atitudes de adultos
com PKU em
relacao a adesao
dietética e ao
manejo da doenca.

Experiéncia vivida
de adultos com
PKU e desafios de
adesao ao
tratamento, estigma
social e
autocontrole
alimentar.

Desenvolvimento
de instrumento de
medida de
qualidade de vida
especifico para PKU
(PKU-QOL).

{¥ Conitec

ndo aderentes)
com PKU
classica, de 18 a
40 anos.

8 adultos com
PKU tratados
precocemente,
entre 20 e 45
anos.

169
participantes
(pacientes
adultos,
adolescentes,
criangas e
cuidadores).

a transcricdes de
sessodes de
cocriagao e
grupos focais.

Teoria
fundamentada em
dados (Grounaded
Theory), com
codificacao aberta,
axial e integragao
tedrica.

Metodo misto -
analise qualitativa
de grupos focais +
validacao
psicometrica
gquantitativa.
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E6

E7

E8

ES

quality of lite (PKU-
QOL) questionnaires.

Von der Lippe et al. —
Living with a Rare
Disorder: A
Systematic Review of
Qualitative Literature

2017

Poubel & Haack -
Quality of Life in
Aadults with
Phenylketonuria: A
Systermnatic Review

2022

Medford et al. -
Promoting
Psychological Well-
being in Women with
Phenylketonuria

2017

Quinn et al. —

Measuring Burden of 2021

Noruega

Brasil

Reino
Unido

Multinacio
nal

Revisdao de
estudos de
diferentes paises
europeus e
ocidentais sobre
doencas raras,
incluindo PKU.

Revisdo de
estudos
internacionais
sobre adultos
com PKU,
conduzida no
contexto
brasileiro de
pesquisa em
saude publica.
Mulheres com
PKU
acompanhadas
em centros
metabolicos;
contexto
europeu de
saude mental e
reprodutiva.
Pacientes e
cuidadores de

Sintese qualitativa
sobre experiéncias
de viver com
doencas raras e
seus impactos
psicologicos e
sociais.

Sintese da literatura
sobre qualidade de
vida em adultos
com PKU,
considerando
metodologias e
instrumentos
aplicados.

Impacto
psicologico e
estratégias de bem-
estar em mulheres
adultas com PKU.

Desenvolvimento
de escala de

{¥ Conitec

21 estudos
qualitativos
incluidos,
abrangendo
pacientes e
familiares com
condicoes raras
(incluindo PKU).

9 estudos
observacionais
(=452 adultos,
meédia 28 anos).

10 mulheres
adultas (20-45
anos) em
acompanhame
nto clinico.

130
participantes

Sintese tematica
qualitativa,
seguindo diretrizes
PRISMA e meta-
sumarizagdao.

Revisao
sistematica
seguindo PRISMA
e checklist
STROBE; analise
descritiva e
qualitativa de
achados.

Analise tematica
de entrevistas
semiestruturadas e
triangulacao entre
avaliadores.

Analise qualitativa
de entrevistas +

13



E10

Ell

llness in
Phenylketonuria
(PKU): Development
of the PKU Symptom
Severity and Impacts
Scale

Borghi et al. — Living

with Phenylketonuria:

Emotional and Social
Experiences

Schwartz et al. —
Neuropsychological
and Quality of Life
Qutcomes in PKU
Patients. Expert
Recommendations
of Assessment Tools
n Brazil

2019

2023

(Europa e
Ameérica
do Norte)

Italia

Brasil

paises europeus
e norte-
americanos;
contexto clinico
multicéntrico.

Adultos e
adolescentes
com PKU em
contexto familiar
europeu; foco
em experiéncias
subjetivas.
Especialistas
brasileiros em
doencas
metabolicas
hereditarias;
contexto de
consolidacao de
protocolos
clinicos e
pesquisa em
PKU.

severidade e
Impacto de
sintomas de PKU
(PKU-SSIS).

Experiéncias
emocionais e
sociais de viver com
PKU e desafios de
aceitacao e
estigma.

Recomendacdes de
especialistas sobre
instrumentos
neuropsicologicos
e de qualidade de
vida adequados
para avaliacao de
pacientes com PKU
no Brasil.

{¥ Conitec

(adultos e
cuidadores).

15 participantes
(adolescentes e
adultos).

6 especialistas
brasileiros em
PKU (revisdo de
literatura e
consenso).

validacao
psicomeétrica
quantitativa.

Analise de
conteudo tematico
de entrevistas
semiestruturadas.

Revisdo narrativa e
consenso de
especialistas com
base em evidéncia.
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Foram extraidos dos estudos primarios os principais achados capazes de fornecer

elementos que contribuissem para responder a pergunta da pesquisa. As
informacdes obtidas foram organizadas e submetidas a analise tematica de
conteudo, com o suporte do Software de Analise de Dados Qualitativos (SADQ)
NVivo®, possibilitando a identificacdo de padrdes e recorréncias nas experiéncias de

pacientes, familiares e cuidadores de pessoas com fenilcetonuria (PKU).

Os estudos também foram avaliados quanto a sua qualidade metodologica, por
meio da aplicacdo da ferramenta Critical Appraisal Programme (CASP), que permitiu
examinar a clareza dos objetivos, a adequacao do delineamento do estudo, o rigor
analitico e a validade dos resultados. Por esse parametro, os estudos avaliados aqui,
embora sejam heterogéneos em relacao ao metodo, compartilham clareza
conceitual e coeréncia metodologica, apresentando um raciocinio analitico solido,
O que justifica a classificacao geral de evidéncia moderada a alta. Ainda assim,
existem fragilidades, normalmente ligadas a auséncia de triangulacao e discussao

tedrica limitada.

A partir desse processo de analise de avaliacao, emergiram quatro temas centrais: (1)
o impacto psicossocial, (2) a PKU enquanto doenca crénica, (3) assisténcia,
acompanhamento e cuidado, e, por fim, as (4) barreiras socioecondbmicas e

estruturais a adesdo ao tratamento.

No total, foram identificados 11 achados principais. Tais achados foram avaliados
guanto a sua confiabilidade, conforme a abordagem GRADE-CERQual (Confidence
in the Evidence from Reviews of Qualitative Research), considerando os critérios
metodologicos dos estudos primarios, coeréncia interna, adequagao dos dados e
relevancia contextual. Essa analise permitiu classificar o grau de confianga atribuido
a cada achado (alta, moderada, baixa ou muito baixa) refletindo a robustez e a

consisténcia das evidéncias que os sustentam (Quadro 4).

15

£¥ Conitec



QUADRO 4 — TABELO-RESUMO DE ACHADOS QUALITATIVOS (SOQF, DO INGLES SUMMARY OF QUALITATIVE FINDINGS)

Achado

Achado 1

Achado 2

Achado 3

Resumo do achado de revisao

A PKU e o tratamento dietético rigoroso
interferem na autoimagem e na percepcao de
normalidade, especialmente em adolescentes e
mulheres jovens, gerando sentimentos de
diferenca, cansaco e sofrimento emocional
relacionados a aparéncia e identidade.
Individuos com PKU apresentam maior
vulnerabilidade emocional, incluindo
ansiedade, irritabilidade e desanimo, mesmo
em situacdes de controle clinico. Tais
manifestacdes sao associadas tanto a fatores
neuroquimicos quanto a carga emocional do
tratamento.

A PKU é percebida como uma condi¢cao
permanente que demanda vigildncia constante,
mesmo em periodos de estabilidade. O medo
de falhas no controle e de danos neurologicos
é frequente.

Estudos que
contribuem

para o achado

de revisao

E2: E4; E8; E10

El E8: E/

El, E3 E4

{¥ Conitec

Avaliacao
CERQual de
confianga na

evidéncia

Moderada

Alta

Alta

Explicagdo da avaliagao
CERQual

Evidéncia proveniente de
estudos qualitativos consistentes,
mas com amostras pequenas e
foco secundario na autoimagem.

Achado recorrente em estudos
de diferentes contextos e
delineamentos, com coeréncia
entre relatos de pacientes e
achados clinicos.

Alta coeréncia entre estudos
qualitativos com pais e
pacientes; achado consistente e
plausivel clinicamente.
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Achado 4

Achado 5

Achado 6

Achado 7

Achado 8

Achado 9

O tratamento dietético € descrito como
desgastante e dificil de manter, gerando
frustracao, ambivaléncia e fadiga emocional,
especialmente entre adolescentes e adultos
jovens.

Persistem preocupacdes com possiveis danos
cognitivos e comportamentais associados ao
acumulo de fenilalanina, com medo de “perder
capacidades” ou “ficar diferente”.

Pacientes e familiares expressam desejo por
terapias menos restritivas e expectativas de
cura, refletindo insatisfacdo com as limitacdes
e 0 impacto emocional do tratamento
prolongado.

A triagem neonatal é reconhecida como eficaz,
mas ha relatos de atrasos no diagnostico e no
inicio do tratamento, além de baixa adesdo ao
acompanhamento prolongado em alguns
contextos.

O manejo da PKU exige integracao entre
profissionais meédicos, nutricionistas, psicologos
e assistentes sociais, com foco na qualidade de
vida € na fung¢ao cognitiva.

No contexto brasileiro, 0 acompanhamento
ainda busca integrar diferentes areas, sendo

E3: E4: E8; E10

E4: E7; E11

E3; E/

El. E4; E/

E3; E5; E/; E11

E/; E11

{¥ Conitec

Moderada a
alta

Alta

Moderada

Moderada

Alta

Moderada

Achado robusto e replicado em
diversos contextos, mas baseado
em amostras de conveniéncia e
relatos subjetivos.

Evidéncia forte, com
consisténcia entre estudos
qualitativos e revisdes sobre
desfechos cognitivos em PKU.
Achado consistente, mas
secundario nos estudos
analisados; limitacao por foco
nao principal em percepcdes
terapéuticas.

Baseado em evidéncia qualitativa
e contextual, com coeréncia,
mas dependente de relatos
locais e estudos transversais.

Achado consistente e
amplamente reiterado em
diferentes paises; evidéncia
robusta e bem sustentada
metodologicamente.

Evidéncia coerente, mas baseada
em poucos estudos nacionais;

17



Achado 10

Achado 11

Achado 12

necessario fortalecer avaliacdes periodicas e
intervencdes educativas.

Mesmo pacientes tratados desde a infancia
podem apresentar deficits cognitivos e
emocionais se o controle metabaolico for
irregular.

Ha caréncia de programas estruturados para
transicao do cuidado pediatrico ao adulto no
Brasil, 0 que compromete a continuidade do
tratamento e a adesdo.

As dificuldades de adesdo ao tratamento da
PKU estdo relacionadas a fatores
socioecondmicos, cognitivos e estruturais,
incluindo falhas no fornecimento reqular da
formula metabodlica pelo SUS.

E/; E9; E11

E/; E11

E/; E11

{¥ Conitec

Alta

Moderada

Alta

limitacdes de representatividade
geografica.

Achado corroborado por
evidéncias nacionais e
internacionais, com forte
plausibilidade biologica e
consisténcia metodologica.
Achado coerente, porem
sustentado em poucos estudos e
descricdes institucionais,;
necessidade de mais evidéncias
empiricas.

Achado consistente, baseado em
estudos recentes e relatos
convergentes de pacientes e
profissionais; alta coeréncia
contextual.
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2.1 IMPACTOS PSICOSSOCIAIS

2.1.1 Autoimagem e Aparéncia

Achado 1: A PKU e o tratamento dietético rigoroso interferem na autoimagem e na
percepcao de normalidade, principalmente em adolescentes e mulheres jovens. O
sentimento de diferenca em relacdao aos pares, O cansago com as restricoes
alimentares e a associacao entre aparéncia fisica e identidade foram mencionados

COMo causas de sofrimento emocional.

Excertos:

‘Food in social contexts was problematic for some women. Similar to during
childhood, Participants 1, 7, and 8 were conscious of differences, still find this
upsetting. Eating out socially generally continued to be perceived as difficult due to
the lack of suitable meals available” (ROBERTS et al, 2016, p. 45).

2.1.2 Vulnerabilidade emocional

Achado 2: Os individuos com PKU apresentam maior vulnerabilidade emocional,
com relatos de ansiedade, irritabilidade e desanimo, mesmo quando clinicamente
estaveis. Essas manifestacdes sao atribuidas tanto a fatores neuroquimicos quanto a

carga emocional do tratamento.

Excertos:

‘Anxiety (n = 9, 90%) and irritability (n = 6, 60%) were reported by the majority of
participants. When asked to describe their experiences with anxiety, participants
discussed a range of factors that often made them feel anxious, including social
situations, psychological issues (e.g., low self-esteem) and poor disease

management” (QUINN et al, 2022, p. 975).
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2.2 PKU ENQUANTO DOENCA CRONICA

2.2.1 Oscilagcdo e cronicidade da doenca

Achado 3: A PKU é percebida como uma condicdo permanente e exigente, que
requer vigilancia constante da dieta e do tratamento. Mesmo em periodos de
estabilidade clinica, ha preocupacao com o controle da fenilalanina e medo das

consequéncias do descuido.

Excertos:

"All parents expressed worry about being unable to control blood phe levels due to
the serious consequence of non-compliance with the dietary treatment. The threat
of brain damage was ever present, especially soon after diagnosis” (CARPENTER, et
al.; 2018; p.1076).

2.2.2 Frustracdo com o tratamento e controle dietético

Achado 4: Apesar do reconhecimento da importancia do tratamento, ha cansaco,
frustracao e ambivaléncia diante das restricdes alimentares e da necessidade de
monitoramento constante. O regime terapéutico é descrito como desgastante,

especialmente na adolescéncia.

Excertos:

"The demanding dietary treatment and mild cognitive impairments seen in early
treated PKU can affect the quality of life (Qol) of patients and their families, mostly
in adults. Despite good metabolic control, maintaining the restrictive diet for life is
challenging and often associated with reduced spontaneity in daily routines”

(POUBEL; HAACK, 2022, p.22258).
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2.2.3 Temor de prejuizos cognitivos

Achado 5: Os participantes expressam preocupac¢ao constante com os efeitos
cognitivos e comportamentais do acumulo de fenilalanina, especialmente quando
ha falhas no controle metabolico. O medo de “perder capacidades” ou ‘ficar

diferente” é recorrente.

Excertos:

"Recent research shows the possibility of ‘alarming problems in cognition and social
functioning’ for adults who discontinue the PKU diet” (FITZGERALD; FRANK; LEGGE,,
2007, p. 2).

2.2.4 Expectativas de cura e esperanca terapéutica

Achado 6: Os pacientes e familiares manifestam forte desejo por terapias menos
restritivas e expectativas de cura, expressando insatisfacao com os limites da dieta e

com os efeitos emocionais do tratamento prolongado.

Excertos:

‘Not all parents were accepting of the diagnosis of PKU and wished to remove PKU
from their child. These parents were experiencing more intense negative emotions
akin to grief reactions, in particular denial, anger and depression which come before

acceptance” (CARPENTER et al,, 2018, p. 1082).

2.3 ASSISTENCIA, ACOMPANHAMENTO E CUIDADO

2.3.1 Efetividade da triagem e do acompanhamento clinico

Achado 7: A triagem neonatal € reconhecida como eficaz, mas ha atrasos na
confirmacgao diagnostica e inicio do tratamento, além de baixa adesdo ao

acompanhamento continuado em alguns contextos regionais.
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Excertos:

"Phenylketonuria (PKU) is an inborn metabolic disorder caused by phenylalanine
hydroxylase deficiency, which, if not diagnosed and treated at birth, causes severe
irreversible mental retardation. There is universal newborn screening in the U.S. for

this condition” (BILGINSOY et a/, 2004, p. 2).

2.3.2 Importancia da abordagem multidisciplinar

Achado 8: Os estudos enfatizam que o acompanhamento da PKU deve integrar
dimensdes médicas, psicologicas, nutricionais e sociais, com avaliacdes regulares de

gualidade de vida e funcao cognitiva.

Excertos:

“Finally, our findings call for a restructuring of the healthcare services for PKU care in
Italy, highlighting the importance of a dedicated multidisciplinary care for PKU adults,
in order to address the specific needs of adult care” (BORGHI et a/ 2020, p.8).

2.4 CONTEXTO BRASILEIRO DO CUIDADO EM PKU

2.4.1 Acompanhamento e abordagem muiltidisciplinar

Achado 9: O manejo da PKU requer integracdo entre profissionais de diferentes

areas, com avaliacdes requlares de qualidade de vida e funcdes cognitivas.

Excertos:
“Periodic verification of information on QoL combined with educational

interventions on PKU and its treatment in the adult population will enable care
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planning by the multidisciplinary team with the measurement of results in clinical
practice” (POUBEL; HAACK, 2022, p. 22275).

2.4.2 Vigilancia metabdlica e impacto cognitivo

Achado 10: Mesmo em pacientes tratados desde a infancia, ha risco de déficits

cognitivos € emocionais associados ao controle metabolico irreqular.

Excertos:

‘It is known that reduced metabolic control can trigger a variety of adverse
neurocognitive and psychiatric outcomes, such as deficits in executive functioning
and psychiatric symptoms such as anxiety, depression, and phobias” (POUBEL;

HAACK, 2022, p. 22274).

2.4.3 Lacunas na transicao do cuidado pediatrico para o adulto

Achado 11: O acompanhamento de adultos com PKU no Brasil € incipiente,
carecendo de programas estruturados de transicao entre servicos pediatricos e de

atencao ao adulto.

Excertos:

“The management of PKU in adult patients requires an efficient program of transition
to metabolic units specialized in adult care, new therapies that improve adherence
and quality of life and also metabolic and nutritional monitoring to control potential
comorbidities”

(POUBEL; HAACK, 2022, p. 22258).
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2.4.4 Barreiras socioecondmicas e estruturais a adesao ao tratamento

Achado 12: As dificuldades de adesdo ao tratamento da PKU no Brasil estdo
associadas a fatores socioecondbmicos, cognitivos e estruturais, incluindo limitacdes
financeiras, compreensao insuficiente sobre os beneficios do tratamento,
dificuldades cognitivas e barreiras familiares. A irregularidade na oferta da formula
metabolica pelo Sistema Unico de Saude (SUS) é citada como um dos principais

entraves a continuidade terapéutica.

Excertos:

‘In Brazil, there is a significant number of patients with difficulties regarding treatment
adherence due to financial problems, poor understanding of the benefits of the
treatments, cognitive difficulties, and family conditions, among others. Moreover, the
Brazilian Unified Health System (SUS, in the Portuguese acronym) sometimes is not
able to ensure a regular supply of PKU metabolic formula to patients, which can have

a negative impact on treatment adherence” (SCHWARTZ et al, 2023, p. 692).
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3. COMPARATIVO ENTRE OS ACHADOS INTERNACIONAIS E
NACIONAIS

A analise dos estudos internacionais e brasileiros sobre a fenilcetonuria (PKU)
evidencia importantes pontos de convergéncia quanto aos impactos psicossociais,
desafios de adesao e necessidade de cuidado integral. No entanto, tambéem revela
diferencas estruturais e contextuais que influenciam diretamente a experiéncia dos
pacientes e familiares, especialmente no Brasil, onde as condi¢cdes socioecondmicas
e o funcionamento do sistema publico de saude moldam de forma singular o

manejo da doenca.

3.1 DIMENSAO DO CUIDADO E ACOMPANHAMENTO MULTIDISCIPLINAR

Tanto os estudos internacionais quanto os nacionais reconhecem que o tratamento
eficaz da PKU requer uma abordagem multidisciplinar e continua. Pesquisas
conduzidas em paises europeus e na Oceania, como as de Borghi et al. (2020) e
Fitzgerald et al. (2007), destacam a importancia da integracao entre medicos,
nutricionistas, psicologos e assistentes sociais para lidar com as repercussdes

emocionais e sociais da dieta restritiva.

No contexto brasileiro, essa necessidade € igualmente enfatizada. Poubel e Haack
(2022) e Schwartz et al. (2023) reforcam que o acompanhamento deve abranger
dimensdes meédicas, cognitivas e emocionais, incorporando avaliacdes periodicas

de qualidade de vida e funcao neuropsicologica.

A diferenca, entretanto, estd na implementacao pratica: enquanto nos paises
europeus a atencao multiprofissional ja € uma realidade consolidada nos centros de
referéncia, no Brasil ainda ha desigualdade de acesso entre reqgides e falta de
padronizacao de instrumentos clinicos. Assim, o cuidado integral € amplamente

reconhecido, mas sua operacionalizacdo no SUS permanece como um desafio.
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3.2 ADESAO AO TRATAMENTO E IMPACTO PSICOLOGICO

Nos estudos internacionais, especialmente em Vegni et al. (2009) e Von der Lippe et
al. (2017), observa-se que a fadiga emocional e o sentimento de diferenca sdo fatores
recorrentes que dificultam a adesao a dieta. Adolescentes e adultos descrevem o
tratamento como mentalmente exaustivo e socialmente limitante, ainda que

compreendam sua importancia clinica.

Os achados brasileiros (Schwartz et al., 2023) corroboram essas percepcdes, mas
introduzem fatores adicionais relacionados ao contexto socioecondmico. Além do
cansaco e da monotonia da dieta, os pacientes enfrentam barreiras como baixa
renda, dificuldade de acesso a formula metabodlica e compreensdo limitada sobre os
beneficios do tratamento. Em alguns casos, a descontinuidade no fornecimento de
insumos pelo SUS compromete diretamente a adesdo, o que nao é relatado nos

estudos de paises com sistemas de saude mais estruturados.

Em resumo, enquanto internacionalmente a adesao estd mais ligada ao desgaste
emocional e a busca por normalidade, no Brasil ela é afetada por condicdes

estruturais e desigualdades de acesso, ampliando a vulnerabilidade dos pacientes.

3.3 TRANSICAO DO CUIDADO E CONTINUIDADE ASSISTENCIAL

Nos estudos internacionais, especialmente em Roberts et al. (2016) e Borghi et al.
(2020), observa-se um movimento crescente de organizacdo da transicao entre o
cuidado pediatrico e o adulto, com a criagao de programas estruturados e apoio

psicossocial para essa fase.

No Brasil, entretanto, Poubel e Haack (2022) identificam que essa transicao ainda é
inCipiente, com poucos servicos capazes de oferecer acompanhamento continuo
na vida adulta. O resultado € uma interrupcao do cuidado apos a adolescéncia, o
que prejudica a adesao e o controle metabolico. Assim, enquanto paises europeus
avancam para modelos integrados de atencao ao longo da vida, o Brasil ainda busca

consolidar fluxos assistenciais entre faixas etarias e niveis de atencao no SUS.
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3.4 IMPACTOS COGNITIVOS E EMOCIONAIS

Os estudos internacionais convergem em apontar a presenca de déficits cognitivos
leves e alteracdes emocionais em pacientes com PKU, mesmo sob bom controle
metabolico. Pesquisas como as de Regnault et al. (2015) e Fitzgerald et al. (2007)
descrevem sintomas como ansiedade, irritabilidade e fadiga mental, atribuidos tanto

a fisiopatologia da doenca quanto a sobrecarga do tratamento.

Os achados brasileiros (Poubel e Haack, 2022) confirmam esse padrao, destacando
a necessidade de monitoramento neuropsicologico peridodico e intervengdes de
apoio psicologico. A diferenca esta na escassez de instrumentos validados e
padronizados para uso clinico no Brasil, conforme evidenciado por Schwartz et al.
(2023). Essa limitacdo metodologica restringe a capacidade de rastrear de forma

sistematica os efeitos cognitivos e emocionais no contexto nacional.

3.5 BARREIRAS ESTRUTURAIS E CONTEXTO SOCIOECONOMICO

Essa € a principal divergéncia entre o cenario brasileiro e o internacional. Em paises
como Italia, Reino Unido e Noruega, os desafios de adesdo estdao mais relacionados
a sobrecarga emocional e ao estigma social do que a falta de acesso. Ja no Brasil,
conforme apontam Schwartz et al. (2023), persistem barreiras estruturais
significativas, incluindo a irreqularidade no fornecimento de formulas metabolicas, a
insuficiéncia de recursos financeiros das familias e a desigualdade regional no acesso
aos servicos especializados. Tais fatores configuram um cenario em que a adesao
terapéutica ndo depende apenas da motivagcao individual, mas também das

condicdes institucionais e sociais que sustentam o tratamento.
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4. CONCLUSAO

Diante do panorama apresentado, pode-se afirmar que a experiéncia de viver com
fenilcetonuria (PKU) é marcada por um conjunto complexo de dimensdes
bioldgicas, emocionais e sociais. Pacientes e familiares convivem com uma
condicao crénica que exige vigilancia constante, planejamento diario e disciplina
rigorosa para o controle da dieta, o que repercute diretamente na qualidade de vida

e na saude mental.

Os achados evidenciam uma relacao ambivalente com o tratamento dietético:
embora os pacientes reconhecam sua importancia para a prevencao de danos
neurologicos, o regime alimentar rigido € também fonte de cansaco, frustracao e
sentimento de diferenca em relacdo a outras pessoas. Esse paradoxo é
especialmente evidente na adolescéncia e juventude, fases em que as restricdes

alimentares ganham conotacao simbolica de perda de liberdade e normalidade.

Alem disso, destaca-se a persistente preocupacao com os efeitos do acumulo de
fenilalanina sobre as funcdes cognitivas € comportamentais, mesmo entre individuos
clinicamente estaveis. O medo de “ser diferente” ou ‘perder capacidades” aparece
como elemento recorrente nos relatos, reforcando a dimensao psicologica do

tratamento e a necessidade de apoio emocional continuo.

A dinamica familiar tem papel central nesse processo. As maes, em especial,
assumem a responsabilidade pelo controle alimentar e pelos exames, o que pode
levar a padrdes de superprotecdo e controle excessivo. Ainda que essas praticas
sejam compreendidas como estratégias de cuidado, elas podem impactar a
autonomia e a autorregulacao das criancas e adolescentes com PKU, exigindo dos

servicos de saude estratégias de apoio a familia e a educacdo em saude.

No cenario brasileiro, os estudos ressaltam tanto os avancos quanto os desafios do
cuidado. O pais conta com uma rede consolidada de triagem neonatal, capaz de
garantir o diagnostico precoce e o inicio do tratamento, mas enfrenta lacunas na
transicdo do cuidado pediatrico para o adulto e na padronizacao de instrumentos de

avaliacao neuropsicologica e de qualidade de vida. Os consensos recentes destacam
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a necessidade de acompanhamento multiprofissional integrado, capaz de abordar

simultaneamente as dimensdes metabdlica, cognitiva, emocional e social da

doenca.

Observa-se, ainda, o desejo de pacientes e familiares por terapias menos restritivas e
por alternativas que reduzam a carga emocional e o estigma associados a dieta. Essa
esperanca terapéutica € acompanhada pela expectativa de avancos cientificos que
possam modificar o curso da doenca ou tornar o tratamento mais simples e

humanizado.

Por fim, € fundamental que as politicas publicas e as praticas clinicas no ambito do
SUS considerem a PKU como uma condicdo cronica que ultrapassa o controle
bioquimico, exigindo cuidado integral e centrado na pessoa. A ampliacdo de
protocolos de acompanhamento, o fortalecimento de equipes multidisciplinares e a
inclusdo de avaliacdes regulares de qualidade de vida e func¢cdo cognitiva sao
medidas essenciais para promover a adesdo, reduzir o sofrimento emocional e

garantir o bem-estar dos individuos e familias que convivern com a PKU.
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