Documento para a adog¢ao de uma posicao
europeia sobre o impacto neurocognitivo
e os cuidados inerentes a PKU
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A fenilcetonuria (PKU), doenca crénica caracterizada por uma alteragcao
no metabolismo na fenilalanina (Phe), € modelada por fatores de natureza
bioldgica (as mais de 950 mutagdes conhecidas que condicionam
diferentes niveis de tolerancia a Phe) e de natureza psicossocial,
dependendo do modo como cada individuo se adapta as restricoes
impostas pelo tratamento, como é capaz de integrar esta condi¢cao na sua
vida social e afetiva, e partilha-la com os outros.

O primeiro impacto € na familia: os pais tém que compreender uma
situagao clinica que é rara e aprender a gerir toda uma série de novos
comportamentos a nivel da alimentag¢ao do seu bebg, tantas vezes anti
culturais, que terao implicagdes na sua saude fisica e mental. Este desafio
colocado as familias € um processo que sera feito passo a passo e terd
que ser baseado na informagédo sobre esta alteragdo metabdlica, nas suas
consequéncias e nos objetivos do tratamento.

As maiores ou menores restricoes impostas sao determinadas pela
tolerancia individual a niveis de Phe. O diagndstico e tratamento precoces,
0 acesso a equipas clinicas especializadas e a produtos hipoproteicos
comparticipados ditaram uma maior adesao aos tratamentos ao longo
dos anos, com consequéncias evidentes na saude fisica e mental. Ter PKU
ndo é impedimento para ter um desenvolvimento fisico, neurocognitivo,
social e afetivo normal.

No entanto, défices neurocognitivos especificos, a nivel da fungao
executiva (planeamento, memaria de trabalho, velocidade de
processamento) e/ou alteracdes a nivel do comportamento socio-afectivo
(maior irritabilidade, depressao ou ansiedade) podem ser observados

em individuos com “mau” controlo metabdlico a longo termo, podendo
condicionar o seu desempenho escolar ou profissional. As alteracdes
observadas a nivel de alguns neurotransmissores induzidos por niveis
elevados de Phe, nomeadamente os niveis mais baixos de dopamina e
serotonina, permitem-nos compreender bem esta sintomatologia.

Reverter esta situacao, através da descida dos valores de Phe, seria o

ideal e, quando conseguida, resulta em melhorias no seu desempenho
neurocognitivo, e no seu bem-estar fisico e psicoldgico. Mas,
compreendendo as dificuldades de alguns individuos em superar os
desafios impostos por uma dieta restrita, sobretudo, na idade adulta, seria
de equacionar a possibilidade de uma orientacdo escolar e/ou profissional
no sentido de adequar as capacidades individuais as exigéncias de futuros
cursos ou profissodes.

O seguimento por uma equipa multidisciplinar centralizada, nas
diferentes fases da vida dos individuos (infancia, adolescéncia e vida
adulta) facilitara a partilha de informagao, a adaptagao a novos desafios
e/ou a opcdo por novas formas de tratamento. O objetivo Ultimo

serd sempre otimizar o potencial dos individuos tendo sempre em
consideragao a sua variabilidade biopsicossocial.

Dr® Carla Maria Carmona
Psicéloga Clinica no Centro de Genética Médica Dr. Jacinto Magalhaes,
Centro Hospitalar Universitario do Porto

Apofen - Associacao Portuguesa de

Fenilcetoniria e Outras Doengas Metabdlicas

Em Portugal, a APOFEN - Associagao Portuguesa de Fenilcetonuria e Outras Doencgas
Hereditarias do Metabolismo das Proteinas — € a Unica associacao que presta apoio as familias
e as criancas/jovens/adultos com estas patologias. Em 2022 conta com 29 anos de existéncia,
possuindo dessa forma a experiéncia e a sabedoria necessaria para o apoio efetivo a essas
familias.

A APOFEN acompanha a familia ao longo do seu ciclo de vida, ou seja, ao longo das diferentes
fases pelas quais ela atravessa e que fazem parte do ciclo vital da familia. A associagdo
caracteriza-se ainda pela relagcao préxima com os associados, permitindo assim uma maior
partilha.

Quando uma familia recebe o diagndstico de fenilcetonuria (PKU) outra doenga hereditaria do
metabolismo das proteinas (DHMP) beneficia se iniciar o contacto com outras familias com a
mesma condi¢ao, pois odessa forma percebera que ndo é Unica e podera comecar a partilha
de truques, dicas, etc. Também as criancas/jovens que tém contacto com outros, com a mesma
patologia ou semelhante, revelam-se mais bem-adaptados a PKU (ou a sua DHMP). Para que
esse convivio se concretize, a APOFEN realiza diversas atividades, tais como Campos de Férias,
Encontros Regionais de Familias, Encontro Nacional de Familias, Fins-de-semana Culturais,
Grupos de partilha de experiéncias, etc.

Se pretender saber mais sobre esta familia que € a APOFEN, contacte o 917077569 ou através
do email: apofen@gmail.com

Dr® Elisabete Almeida
Presidente da Apofen

Centros de Tratamento protocolades
em Portugal *

Centro Hospitalar Universitario do Porto
Hospital de Sao Jodo, Porto

Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia

Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra
Centro Hospitalar Universitario de Lisboa Central
Hospital de Santa Maria, Lisboa

Hospital Central da Madeira, Funchal

Hospital de Santo Espirito, Angra do Heroismo

Hospital do Divino Espirito Santo, Ponta Delgada

*Despacho 25 822/2005, atualizado pelo Despacho 4326/2008 do Diario da Republica,
2.2 série, n° 35 de 19 de Fevereiro de 2008.
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Nota de sintese

A superficie, existemn métodos claros para diagnosticar e gerir a fenilcetonuria (PKU), que é
uma doenga rara. A PKU, porém, é uma doenca oculta com miuiltiplas facetas, nem sempre
fisicamente 6bvias para outras pessoas, mesmo no caso dos profissionais de saude que
tratam dos doentes. Atualmente, devido ao rastreio neonatal, as pessoas que vivem com PKU
sao diagnosticadas precocemente e é-lhes prescrito um rigoroso tratamento dietético de
baixo teor proteico para toda a vida.! Apesar deste progresso, os doentes continuam a viver
com os efeitos subtis, mas debilitantes da sua condi¢cao, muitas vezes sozinhos e em siléncio.
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A PKU tem muitas vertentes. Se
nos concentrarmos apenas na
vertente médica, vamos descurar
a parte emocional do doente.”

— Doente com PKU, Italia

A PKU exerce um irnjpacto na vida dos doentes, de

forma oculta, todos os dias, tal como expomos neste
documento. Este impacto pode ser causado diretamente
por dificuldades neurocognitivas subtis que passam
despercebidas, a nivel da concentragao ou da capacidade
de lidar com o desanimo;? ou pela dificuldade de lidar com
um tratamento ao longo da vida em ambiente familiar,
social e laboral3 Este documento é sobre o impacto da PKU
no cérebro e sobre o consequente impacto geral na vida de
guem vive com esta condigao.

A PKU é uma doenga metabdlica rara que afeta o
metabolismo das proteinas e que, se nao for tratada, pode
provocar efeitos téxicos cumulativos no cérebro, afetando
cerca de1em cada 10000 recém-nascidos na Europa

As pessoas com PKU sdo muitas vezes capazes de gerir
de forma satisfatdria os seus niveis de fenilalanina (Phe) e
levar uma vida plena e independente, frequentar a escola
e a universidade, ser bem-sucedido a nivel profissional e
constituir familia. No entanto, os efeitos ocultos da PKU

a nivel do cérebro constituem um desafio adicional para
estas pessoas, além das dificuldades inerentes ao facto de
terem de lidar com uma condicio ao longo da vida. E esta
a situagao que este documento procura alterar, solicitando
mais apoio e financiamento para ajudar os doentes a
identificarem e a enfrentarermn com maior facilidade os
desafios diarios, como a depressdo ou a ansiedade.

Em retrospetiva, devo dizer que
a PKU afetou-me mais do que eu
gostaria de admitir quando tinha
baixos niveis de Phe.”

- Doente com PKU, Alemanha

Este documento opde-se a um panorama em que a
saude mental continua a ser alvo de um forte estigma.
No entanto, os problemas de salde mental na Europa
tém vindo a aumentar. Se, nos Ultimos anos, foram

agravados porfatores externos, como a pandemia de
Covid-19.> Ha ainda um longo caminho a percorrer
até os doentes em toda a Europa conseguirem falar
abertamente sobre qualquer tipo de impacto que
possam estar a sofrer na sua saude mental como
consequéncia da PKU, fora do ambito dos sintomas
fisicos. Este documento, porém, pretende mostrar
gue se trata de uma experiéncia partilhada e salienta
que a situagao esta a melhorar em muitos paises.

Tive muita sorte por estar num
ambiente em que podia falar
abertamente sobre a minha PKU, e
ajudou-me o facto de ter adquirido
essa capacidade durante a minha
infancia. Nao tenho vergonha de dizer
que tenho uma condicio genética.”

- Doente com PKU, Itdlia

Este documento faz parte da campanha “Live
Unlimited PKU", que pretende aumentar a
consciencializagdo sobre a PKU como uma
condigao a gerir ao longo da vida e apoiar todos
os doentes, solicitando aos decisores politicos
gue proporcionem melhor acesso a prestagcao de
cuidados de saude especializados e frequentes

a populagcao adulta. A campanha conta com a
participacdo de associa¢cdes de doentes de toda a
Europa, cujos dados figuram na secgao de recursos
disponiveis, no final do documento. A campanha
é financiada e desenvolvida pela BioMarin em
colaboragao com estas associagdes de doentes.

Este documento parte de uma revisao

exaustiva dos dados e da bibliografia existentes
em toda a Europa no que diz respeito ao
impacto neurocognitivo e psicossocial da

PKU. Apresentamos igualmente as opinides

e percecoes de varias pessoas com PKU e de
médicos especialistas de toda a Europa, que
foram entrevistados no ambito do projeto. Com
base nestes dados, a campanha “Live Unlimited
PKU" estd a solicitar aos governos e aos decisores
politicos que deem prioridade a quatro apelos
fundamentais a acao, como resposta aos requisitos
delineados neste documento.
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Em relacio ao desenvolvimento da transigao/transferéncia de doentes
da unidade pediatrica para a unidade de adultos... seria muito hem-
vindo um financiamento sustentavel para subsidiar este processo, o que
ajudaria a estabelecer a estrutura de transigao no caso de doentes com
PKU e com outras doencas metabélicas. 0 financiamento € necessario
para o desenvolvimento da infraestrutura de transi¢ao/transferéncia,
hem como para a recolha de dados, registos de resultados clinicos e
uma série de outros elementos fundamentais que sio recomendados no
caso de doengas raras.”

— Profissional de saude, Irlanda




Principais apelos a
agao a nivel europg

1 Os prestadores de servicos deverao adaptar

os modelos de prestagao de cuidados para
proporcionar apoio psicossocial e concreto a todos
os doentes com PKU, oferecendo aos adolescentes
e adultos a oportunidade de discutirem o impacto
holistico da sua condi¢do com especialistas com
formacao adequada. Para continuarmos a ajudar os
doentes a usufruirem deste apoio, importa proceder a
uma modelagdo do panorama de gestdo terapéutica
atual e futura, para conseguirmos perceber onde
poderao ser aplicados os incentivos mais adequados
para estimularmos os médicos a adquirirem esta
especializacdo durante a sua formacao. Esse processo
podera incluir os seguintes passos:

« Disponibilizagdo e acesso constante a psicélogos.
Quanto as especialidades, foi referido o impacto
positivo de psicélogos, de neuropsicologos e até

de assistentes sociais na melhoria significativa dos
cuidados prestados e do bem-estar dos doentes.®

* Possibilidade de monitorizacdo periédica da saude
mental. Devido ao risco acrescido de problemas
neurocognitivos e psicossociais em doentes com PKU,
& necessaria uma monitorizagdo regular da saude
mental,” sobretudo tendo em conta que mesmo os
doentes com PKU que recebem tratamento precoce
apresentam sintomas neurocognitivos que podem
passar despercebidos, como, por exemplo, a nivel
social®

* Financiamento e recursos adequados

que permitam aos médicos fazerem um
acompanhamento aos doentes uma vez por ano, ao
longo da vida,® e, mais concretamente, prestacdo de
cuidados de transigdo a adolescentes, garantindo-lhes
0 apoio heurocognitivo correto como preparagao para
avida adulta.

* Incentivar a permanéncia dos especialistas num
ambiente profissional que lhes permita prestarem
apoio aos doentes com PKU e avaliar incentivos e
programas que estimulem os médicos a especializar-
-se em areas de atuagao menos habituais, mas
extremamente necessarias, para os doentes.

* Recursos e formacao especifica para familias

e cuidadores de doentes com PKU, os quais
continuam a ser a maior fonte de apoio para criangas
e adolescentes com PKU no seu dia a dia.

2 Para entendermos integralmente o
impacto da PKU na concentragao, estado
de espirito e qualidade de vida e obtermos
elementos Uteis para conversas regulares
que ajudem a conseguir este objetivo, esta
campanha apela ainda a integragao de novas
ferramentas, ou de ferramentas ja existentes,
que permitam uma discusséao esclarecedora
e pertinente entre doentes e médicos. A
colaboragédo entre decisores politicos, médicos
e doentes continuara a apoiar a integragcao
destas ferramentas em protocolos e diretrizes.
Esta fase podera incluir os seguintes passos:

» Avaliacdo e redefinicdo dos protocolos com
base na percecdo dos doentes e dos médicos,
proporcionando a todas as partes interessadas

a oportunidade de sugerirem areas que possam
ser reformuladas com recurso a ferramentas que
ajudem os doentes a lidar com todos os aspetos
neurocognitivos da sua condicdo.

¢ Desenvolvimento de campanhas dirigidas aos
doentes para aumentar a consciencializagdo e a
confianga na utilizacdo dos servigos, recursos e
oportunidades ao dispor dos mesmos, que lhes
permitam discutir, a nivel local, os varios aspetos
relacionados com a PKU.

» Monitorizagdo da Qualidade de Vida Relacionada
com a Saude ( HRQoL) como parte do tratamento
habitual, e reforco da investigagdo com vista a
utilizagdo de recursos adequados, como inquéritos
que permitam avaliar com precisao o impacto

da PKU na qualidade de vida, incluindo aspetos
sociais.®

¢ Estimular e incentivar os profissionais de saude
a identificarem as dificuldades com que se
deparam as familias e a terem consciéncia dos
fatores de risco associados a diminui¢cdo do bem-
estar parental, a fim de adaptarem a terapéutica
a situagao familiar e melhorarem os resultados
clinicos.”

¢ Avaliagao periédica da evolugao da situacao,
para identificar défices neurocognitivos

e permitir uma boa resposta em termos
terapéuticos.”?
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3 Ha situagdes em que o impacto
neurocognitivo da PKU se torna mais
pronunciado, podendo, por sua vez, exercer maior
impacto sobre a atividade profissional, a vida
quotidiana e os relacionamentos. E o caso, por
exemplo, dos jovens adultos em fase de transicao
para a autonomia pessoal e das gravidas com
PKU. Este documento apela aos decisores
politicos, a comunidade médica e aos doentes
para que avaliem as atuais orientagdes de gestao
terapéutica e identifiquem em que areas e de
que forma os planos de prestagdo de cuidados
individualizados poderao ser mais benéficos para
os doentes com PKU. O documento reconhece
ainda o impacto positivo de algumas praticas
que surgiram durante a recente pandemia de
Covid-19, incluindo a utilizacdo mais frequente
da telemedicina, e propde uma avaliacao destas
alteragdes na o6tica dos doentes, com vista
a manutencao de elementos que permitam
contornar os obstaculos ao acesso. Na pratica,
esta fase podera incluir os seguintes passos:

« Incentivar a adogdo de praticas personalizadas
de gestao da PKU, conforme as necessidades dos
doentes, como a defini¢cdo de niveis sanguineos
de Phe personalizados, utilizagdo de medicacao
mais recente, agendamento de consultas de
acompanhamento e estratégias para melhorar a
adesdo ao tratamento, avaliagdes nutricionais mais
detalhadas, andlises ao sangue e avaliacdes do
funcionamento neurocognitivo.”

« Introduzir a definicdo de objetivos e o planeamento
de a¢des no acompanhamento e gestdo terapéutica
de adolescentes, para incutir responsabilidade aos
doentes, numa fase em que estes comegam a deixar
de ter supervisdo parental. A utilizagcdo de ferramentas
digitais facilita a persecucao deste objetivo.

* Analise do impacto da telemedicina e das
ferramentas digitais na ética dos doentes, a fim

de identificar as oportunidades pés-pandémicas

e aproveitar as mais favoraveis para a prestagao de
cuidados individualizados, para o acesso a especialistas
e para a melhoria da rede de apoio.

* Avaliacdo e eliminagdo das dificuldades de
acesso aos servicos, incluindo a disponibilizagdo

e localizacdo de centros de atendimento para
adultos, custos e seguros (se for caso disso), nivel

de ensino e necessidade de conciliar a atividade
profissional com a gestdo terapéutica. Trabalhando
em estreita colaboracdo, os decisores politicos,

os médicos e as associagdes de doentes deverdo
identificar e recomendar os casos em que o reforgco
do financiamento e dos recursos teria maior impacto
junto dos doentes carenciados.

4 Por ultimo, existem lacunas mais graves no
que diz respeito a compreensao e definicao
de prioridades das doencas raras ao nivel dos
sistemas nacionais de saide em toda a Europa, e
continua a existir um estigma que impede uma
discusséao valida sobre o tratamento dietético, a
saude mental e a qualidade de vida. Embora seja
importante ndo perder de vista as necessidades
especificas inerentes a PKU, importa que as
organizagoes e os médicos que exercem a sua
atividade em todo o universo das doencas raras
ponderem igualmente em que areas e projetos
deverao colaborar e fagam sentir mais a sua
voz, de forma concertada, a fim de impulsionar
a mudanga em areas de interesse comum. Este
documento apela ainda aos decisores politicos 5
e aos governos para que avaliem quanto antes
a atribuicao de prioridades as doencas raras a
nivel do sistema de saude, incluindo iniciativas
como as seguintes:

* Campanhas coordenadas com toda a rede

de doengas raras, para chamar a atenc¢ao para
guestdes comuns e objetivos pretendidos, ou
seja, horarios de atendimento mais alargados no
caso das doencas crénicas e acesso a psicélogos.

» Maior prioridade e financiamento nos sistemas

de saude a prestacao de cuidados a utentes com
doencgas raras, incluindo um melhor acesso dos >3
mesmos a tratamentos, centros de referéncia e
especialistas.

» Campanhas que ajudem os doentes a viver uma
vida plena, sem qualquer estigma, incluindo recursos
e workshops para pares, familia e cuidadores, para
apoiar da melhor forma as pessoas com PKU, bem
como iniciativas publicas e parcerias que contribuam
para combater o estigma em ambiente escolar e no
local de trabalho, nomeadamente no que diz respeito
a nutricdo, saude mental ou funcado cognitiva.

* Investigagao criteriosa, na ética dos doentes,

para avaliar a relacao entre a cogni¢do social, a
adequacao a nivel psicolégico e a qualidade de vida,
com otimizag¢do do controlo da doenga no caso

da PKU.14 E possivel que o reforco do tratamento
psicolégico e farmacoldgico dos sintomas
psiquidtricos possa aliviar défices cognitivos subitis,
nomeadamente nas areas de atengdo complexa e
velocidade de processamento da informacao.

a"o(/oo/
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Contribuicoes para o documento

Os grupos de doentes envolvidos na campanha “Live Unlimited PKU"”, pelos
contributos concretos e construtivos que facultaram, foram essenciais

para a elaboracao deste documento. Os nossos agradecimentos a todos os
participantes da campanha, sem os quais a elaboracao deste este documento
nao teria sido possivel.

Foram entrevistados sete profissionais de satde e cinco pessoas com PKU

de varios paises da Europa. Estas entrevistas, com a duragao de uma hora,
assentaram numa série de perguntas concebidas de forma a conseguirmos
entender as perspetivas de cada um dos entrevistados e recolher as suas
opinides sobre as principais conclusdes decorrentes da pesquisa bibliografica.

Os entrevistados, que receberam honorarios pelo tempo dispensado, foram
selecionados com base na sua experiéncia enquanto doentes com PKU ou na sua
competéncia e conhecimentos no tratamento da PKU na Europa.

Os nossos agradecimentos as seguintes pessoas pelo contributo que prestaram
a este documento.

Dr Kirsten Ahring Professor Alvaro Hermida

Nutricionista Clinica no Copenhagen Especialista em doencas metabdlicas
University Hospital no Hospital Universitario de Santiago

Dr James O'Byrne

Consultor clinico / Geneticista
Bioquimico no Mater Misericordiae
University Hospital (MMUH)

Professor Karin Lange
Psicologa Clinica na Hannover Medical
School

Professor Andrea Pilotto .

Professor assistente de Neurologia Dr Peter Reismann

na Universita degli Studi di Brescia Chefe do Rare Metabolic Outpatient
Centre da Semmelweis University

Dr Julio Rocha
Professor assistente (Nutricionista)
na NOVA Medical School
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Antoine | Doente com PKU Eva | Doente com PKU

Lal | Doente com PKU . Michelle | Doente com PKU
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Nicolo | Doente com PKU .!«‘_
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Anolica rara que afeta
atamente o cerebro

A PKU é uma doenga metabdlica rara que afeta o metabolismo das proteinas e que,
se nao for tratada, pode provocar efeitos téxicos cumulativos no cérebro, afetando
cerca de 1 em cada 10.000 recém-nascidos na Europa.*

A PKU é causada pela deficiéncia de uma
enzima chamada fenilalanina hidroxilase
(PAH), que conduz a niveis elevados de Phe
no sangue e no cérebro.? Os niveis elevados
de Phe podem dar origem a perturbacgdes
nos niveis de serotonina e dopamina,
causando um impacto negativo no estado
de espirito, na aprendizagem, na memodria
e na motivagao. Isto deve-se as quantidades
incorretas de neurotransmissores (moléculas
sinalizadoras que as células nervosas usam
para comunicarem entre si), bem como ao
facto de a Phe ser diretamente téxica para

o cérebro. Pensa-se que estas alteragdes
explicam por gue motivo os niveis elevados
de Phe podem afetar a forma como uma
pessoa com PKU pensa, sente e age.”

£ £ No meu caso, geralmente
sofro de instabilidade
emocional quando os meus
niveis de Phe estao elevados...
As vezes fico mais sensivel e
mais irritadica. Afeta mesmo
as minhas emocoes.”

— Doente com PKU, Turquia

O controlo dos niveis de Phe é crucial para os
doentes com PKU, devido aos potenciais efeitos
secundarios de prolongadas concentragdes
elevadas de Phe, tais como possiveis danos das
funcdes executivas (capacidades mentais como
a memoria, 0 autocontrolo e a atengao).® No
entanto, o principal tratamento para os doentes
com PKU na Europa é uma terapia dietética
para toda a vida com baixo teor proteico, a qual,
infelizmente, pode acarretar inconvenientes
significativos! Consequentemente, as
orientagdes europeias estabelecem objetivos
claros para o tratamento de adultos, um
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dos quais consiste em conseguir um
funcionamento neurocognitivo e psicossocial
normal,' e foi a busca deste objetivo que
determinou o rumo deste documento.

‘ ‘ Nunca tive sintomas; é mais
uma impressao. Por exemplo,
posso ter tendéncia para
ficar mais irritado as vezes
ou reagir de forma diferente
de acordo com os meus
niveis de Phe.”

— Doente com PKU, Franga

Definicao do impacto neurocognitivo da PKU

Pode ser dificil determinar, avaliar e medir o impacto dos défices cognitivos, dado que, pela sua propria fungao,
estes afetam a forma como uma pessoa se sente, pensa e é capaz de articular os seus sintomas. O termo
“cognitivo” é utilizado de forma genérica em psicologia para nos referirmos ao pensamento e a Outros Processos
cerebrais associados. O termo “neurocognitivo” foi aplicado a estes varios processos para realcar que os mesmos
podem levar a sintomas mensuraveis e, muitas vezes, disruptivos.® Os distUrbios neurocognitivos podem
referir-se igualmente a alteragdes negativas que surgem durante a vida de uma pessoa, o que significa que os
doentes podem sofrer uma diminuicdo das funcdes executivas (FE) que nao estava presente desde a infancia.2
Para alguns doentes com PKU, podera ser este o caso, dado que os aspetos heurocognitivos da doenga podem
afetar o quociente intelectual (Ql), a atengao e a capacidade de processar informagao.”

N uma questao de enquadramento: é o que procuramos fazer em
psicologia. Normalmente [os doentes adultos com PKU] dizem
ter uma hoa qualidade de vida. No entanto, quando analisamos
a questao mais a fundo e discutimos os detalhes, de repente
percebemos que, ‘sim’, ha problemas neurocognitivos.

Ateé dificuldades com o hem-estar emocional.”

- Psicdloga clinica, Alemanha

O Grupo de Trabalho de Transtornos Neurocognitivos da American Psychiatric Association definiu seis
areas principais da fungao cognitiva para ajudar a esclarecer os transtornos neurocognitivos:'®

Compreensao e avaliagao do impacto
psicossocial da PKU

O termo “caracteristicas psicossociais” é utilizado para descrever o desenvolvimento psicolégico de
uma pessoa em relagao ao seu ambiente social e cultural.’® As caracteristicas psicossociais podem
incluir dificuldades em situagdes sociais, tais como:?

O impacto psicossocial da PKU pode, por vezes, significar que os doentes sofrem de discrepancias
subtis nas fungdes executivas (FE), tais commo uma reducgao na velocidade de processamento de
informacao, dificuldades a nivel social ou problemas emocionais que podem passar despercebidos
durante anos.2 A degradacao das FE pode afetar a capacidade de um doente aderir a regimes de
tratamento importantes, levando, por sua vez, a consequéncias psicossociais negativas que nem
sempre sdo percetiveis por parte das pessoas que o rodeiam.
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Analise tematica deste
impacto neurocognitivo
e psicossocial

Estes dois sintomas interligados, o efeito neurocognitivo e toxico exercido
diretamente no cérebro e o impacto psicossocial didrio de viver com uma
doenca crénica e rara como a PKU, fornecem linhas de orientagao para o
melhor atendimento e apoio aos doentes. Estes termos, porém, nao tém
qualquer significado caso ndo se compreenda na realidade o seu impacto
na qualidade de vida.

Os cinco temas seguintes foram expostos na sequéncia de conversas

com meédicos e pessoas com PKU sobre a forma como esta terminologia

e a bibliografia consultada se traduziram na pratica ao nivel clinico e nos
resultados clinicos reais. As secgdes seguintes do presente documento
apresentam os principais resultados, conclusdes e dados relacionados com
cada um dos temas.

@ Saiide mental e estado de espirito

Concentracao

Impacto social

@ Relacionamentos

Trabalho e educagao
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perturbacoes a nivel da forma de pensar, das emocgoes, do'€ >ESS0ai

No entanto, o estigma e a diferenga de dos adultos com PKU, 50% dos doentes com PKU reportaram sintomas

opinides dificultam o estabelecimento de ansiedade ou depressao
de padroes e metas para a prestacao

» Numa entrevista, um especialista em doengas metabdlicas sediado
de cuidados

em Espanha revelou mais pormenores, referindo um ndmero
desproporcional de jovens doentes com PKU a quem era prescrita
Apesar de a prevaléncia de perturbacdes da salde mental  medicacio para lidarem com os sintormas psicolégicos, incluindo a

na Europa estar bem documentada, ha necessidades ansiedade e a depressao. Os proprios doentes com PKU também

por satisfazer a nivel de atendimento e tratamento referiram situaces de baixa autoestima. Numa entrevista, uma doente
destas doengas. De acordo com um relatorio da da Turquia descreveu gque os elevados niveis de Phe Ihe provocavam

Comissao Europeia publicado em 2017, “embora existam instabilidade emocional e que se sentia cada vez mais sensivel e
tratamentos eficazes, cerca de 56% dos doentes com irritadica.

depressao grave nao recebem qualquer tratamento.?°

LL “Lembro-me de que, quando era estudante
do ensino secundario, com os meus 13 ou 14
anos, havia momentos em que estava muito
sensivel. Nao andava deprimida, mas quem
me observasse ficaria a pensar que sim, pois
reagia a tudo com grande emotividade. Em
alguns momentos, zangava-me a sério.”

— Doente com PKU, Turquia

Em 2015, 110 milhoes de pessoas
(12% da populacgao da Europa) tinham
problemas de saiide mental, sendo que
80 milhoes se queixavam de ansiedade
ou depressao.”

Estas caréncias a nivel de tratamento podem, em parte,
dever-se a diversidade de atitudes no territdrio europeu No
que diz respeito a capacidade de falar abertamente sobre
a saude mental. Na Europa, ha muita gente que precisa
de tratamento para a ansiedade ou para depressao,

mas Nao tem acesso ao MesMo, OU Nem sequer a um
diagndstico.? Durante as entrevistas efetuadas a uma
série de doentes e médicos em varios paises da Europa,
um dos médicos, sediado na Hungria, referiu a existéncia
de uma significativa disparidade de abertura em relagao a
saude mental no pais, verificando-se que, em ambientes
urbanos, as pessoas estdo muito mais abertas para falar
sobre o0 assunto, enquanto Nas zonas rurais se nota Mmaior
condicionamento devido ao estigma. No sentido oposto,
um clinico sediado na Suécia referiu que a salde mental
era discutida sem constrangimentos e de forma liberal no
seu pais.

Considera-se que estes sintomas resultam, em
grande parte, das complexidades adicionais
inerentes a gestao de uma doenga complexa,
incluindo o stress e a imprevisibilidade, consultas
regulares em diferentes instituicdes de prestacao
de cuidados de saude e, nalguns casos, a gestao da
condi¢ao ao longo da vida, que nem sempre é bem
compreendida pelos pares.®

Entender os problemas de saude mental
e autoestima provocados pela PKU

As pessoas com doengas raras, como a PKU, podem
muitas vezes ter baixa autoestima e problemas de sadde
mental. Num estudo realizado em 2019, no Reino Unido, o
Unico deste género, estima-se que, entre os 286 inquiridos
gue avaliaram o impacto da salde mental na vida diaria
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Um ciclo que agrava a autoestima e os
problemas de saude mental

No caso dos doentes com PKU, o impacto na ansiedade
e na depressao pode considerar se duplo:

O efeito direto da PKU no cérebro, com consequente
baixa autoestima, ansiedade e depressao.

O impacto mais abrangente da gestao da condig¢do ao
longo da vida, que origina fatores relacionados com a
saude mental.*

Os doentes com PKU podem sofrer de depressédo e
ansiedade devido a varios fatores, pelo que a causa de fundo
destas afecdes nem sempre € evidente. Embora as causas
dos problemas de saude mental sejam diversificadas, ha
muitos doentes que lidam com sintomas de ansiedade e
depressao no seu dia a dia. A complexidade envolvida na
compreensao das origens dos problemas de salide mental
e da baixa autoestima foi identificada por varios profissionais
de saude em entrevistas, tendo todos eles afirmado que
estes sintomas estédo presentes nos seus doentes. Um clinico
espanhol referiu o forte impacto social da PKU, o qual sera
analisado ao longo deste documento, confessando que é
“dificil entender o motivo. Acho que a principal razao é a
doencga metabdlica.. mas sao necessarios mais estudos para
entendermos o que esta a acontecer com estes doentes.”

Conclui-se, deste panorama, que o impacto
diario da PKU é muitas vezes oculto, e que os
doentes lidam com os sintomas em siléncio

Apesar destes sintomas, os doentes muitas vezes sdo
capazes gerir de forma auténoma os niveis de Phe e levar
uma vida plena e independente, frequentar o ensino basico
e universitario, ser bem-sucedido a nivel profissional e
constituir familia. No entanto, o énus oculto dos problemas
de saude mental e da baixa autoestima constitui um
desafio adicional que as pessoas com PKU tém de
enfrentar, para além do fardo que ja tém de suportar
devido a gestao de uma condicao ao longo da vida.

A baixa autoestima De acordo com as
e os problemas de fontes consultadas,
salde mental podem uma boa gestédo dos
constituir um enorme niveis de Phe permite
fardo para o dia a dia reduzir a prevaléncia
dos doentes, muitas da depresséo e da
vezes dificultando-lhes ansiedade.
o estabelecimento de

relagdes sociais.?

No entanto, o principal
tratamento para gerir estes
niveis em doentes com
PKU envolve uma dieta
altamente restritiva, que
pode fazer com que estes se
sintam isolados, deprimidos
€ ansiosos.?

Figura 1: O duplo impacto da PKU no estado de espirito

Num estudo com 92 doentes, em Italia, 30% dos doentes
confessaram sentir vergonha das suas restrigoes
alimentares e manifestaram-se pessimistas em relacao
ao resultado do tratamento." Um doente com PKU da
Alemanha reportou as mesmas preocupagdes numa
entrevista, referindo que “ha muita gente com PKU que
sente vergonha de ir ao médico”. Durante uma entrevista,
uma nutricionista clinica da Dinamarca referiu que seria
util termos acesso a mais estudos sobre a relagao entre

a depressao, a ansiedade e a PKU, “porque se trata de
um problema crescente, para todos nds... para ficarmos
a saber as verdadeiras consequéncias da PKU e vermos
se podemos fazer mais alguma coisa para evitar que isso
aconteca... sera que podemos falar com eles e ajuda-los a
lidar melhor com a sua condi¢ao?”

“A PKU nunca me impediu de fazer o que
queria. Quando fui para a Universidade,
vivia sozinho num apartamento, para poder
desfrutar da minha vida profissional.”

- Doente com PKU, Italia

O impacto dos problemas de saude mental e da

baixa autoestima € agravado pela necessidade de nos
concentrarmos Nos aspetos mais dbvios de uma doencga
crénica e de os gerirmos da melhor forma. Um especialista
em Medicina Interna, sediado na Hungria, observou que
“como [os doentes com PKU] estao concentrados no processo
quotidiano, ndo tém tempo nem energia para cuidar [do seu]
estado de espirito. Basta-lhes cuidar [do] dia a dia". Houve uma
doente da Turquia que fez eco destas palavras quando referiu
o seguinte: "A medida que envelhecemos, os dias ficam

mais ocupados .. Ndo tens tempo para ti propria no decorrer
do dia.. é dificil estar sempre a prestar atengao [a gestdo da
condigao].”

O impacto no estado de espirito e na saude mental € muitas
vezes ignorado e nao é discutido abertamente pelos amigos,
familia ou profissionais de salde, o que pode agravar o
isolamento dos doentes e revela uma cultura em que as
pessoas lidam com estes sintomas em siléncio. Este siléncio
faz com que muitos doentes nao reconhecam estes fatores
como um sintoma da doenga que os afeta,” pelo que muitos
deles acabam por ndo receber o devido apoio psicoldgico.
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“Ha umgrupo de doentes que
requer um esforco significativo:
trata-se das doentes com PKU
fue estao gravidas ou que

estao a pensar engravidar...
representam uma carga de
trabalho significativa para o
departamento”

— Profissional de saude, Irlanda

O impacto da PKU na ansiedade, no
estado de espirito e na depressao pode
complicar importantes etapas da vida,

como a gravidez

De acordo com um estudo realizado na Irlanda, que
contou com a participagao de 300 mulheres com
PKU, 73% delas reportaram preocupacdes, medos
e angustia em relacdo a gravidez, e dois tergcos

das mulheres que tinham tido pelo menos uma
gravidez afirmaram que o facto de sofrerem de PKU
tornara a gravidez mais stressante e dificil.** Este
stress parece resultar predominantemente de dois
fatores estreitamente interligados: preocupag¢ao em
prejudicar o bebé e medo sobre a capacidade de
lidar com uma dieta rigorosa durante a gravidez.?

Este impacto significativo na saide mental fez-

se sentir igualmente apods a gravidez: 48% das
mulheres sofreram de baixa autoestima ou tristeza,
e 41% sofreram de depressao.?* Um médico da
Irlanda referiu, na entrevista, a pressao exercida
sobre os recursos hospitalares decorrente do afluxo
de gravidas com PKU, as quais muitas vezes tinham
de ficar internadas, caso houvesse dificuldade em
conciliar a gestao da doenca com a da gravidez.

Tal como os adolescentes tém dificuldade em
conciliar a gestao do regime de tratamento com as
responsabilidades da vida adulta, 33% das puérperas
confessaram que nao conseguiam lidar com a PKU e
cuidar do bebé.?

Os nao especialistas muitas vezes
acabam por apoiar as necessidades

emocionais dos doentes

Ja foi identificada a necessidade de ter equipas
multidisciplinares de cuidados de saude (MDTs)
para cuidar de doentes com PKU, e ha muito que

a campanha “Live Unlimited PKU", tal como os
parceiros associados, tem vindo a apelar para que,
na Europa, seja facultado a toda a populacao adulta
0 acesso a MDTs que integrem igualmente um
psicologo. A realidade, porém, esta longe de ser
perfeita.

De acordo com um estudo europeu sobre

doentes com PKU publicado em 2010, apenas

12% atualmente tém acesso a uma equipa
multidisciplinar composta por médicos
especialistas, nutricionistas, enfermeiros

especialistas, psicdlogos e bioquimicos clinicos.?

Entre os médicos entrevistados, o estudo refere

que alguns deles, sem qualquer especializagao

em psicologia, se encarregavam de cuidar das
necessidades emocionais dos seus doentes, apesar
da auséncia de formacgao e conhecimentos técnicos
especificos.”> A falta de acesso a psicélogos foi
referida por varios médicos ao longo das entrevistas,
0s quais muitas vezes confessavam a sua frustracao
e afirmavam gque lidavam com a situacao das mais
diversas formas. Um clinico, sediado na Hungria,
referiu que se limitava a ajudar os doentes a gerir os
aspetos estritamente médicos da doencga, dado que
nao podia encaminha-los para especialistas capazes
de ajuda-los a lidar com as dificuldades relacionadas
com a sua vida social. “Somos uma equipa médica”,
afirmou, “ndo somos uma equipa de assisténcia
social, e infelizmente nao temos nenhuma
enfermeira social ou alguém que possa prestar
apoio a vida privada ou social [destes doentes].
Temos de nos concentrar no seu estado clinico”.

Em contrapartida, uma nutricionista clinica da
Dinamarca revelou, na entrevista, que muitas vezes
proporcionava aos seus doentes cuidados mais
alargados, como o muito solicitado apoio emocional,
a par do aconselhamento nutricional para o qual
estava habilitada.

Um entrevistado especializado em medicina
metabdlica referiu que o nimero de doentes
com PKU que sofria de depressao ou
ansiedade era extremamente alto, o que
implicava “uma enorme carga de trabalho
para um psicélogo clinico em part time”.

Este médico afirmou que “embora tenhamos
algum acesso a servicos de psicologia clinica

(um psicélogo em part time) no centro

de adultos, é necessario mais” e adiantou
que a solucao ideal seria “um servico que
funcionasse em regime de casa aberta, para
os utentes com problemas ou preocupacgoes
poderem ter acesso diario ao mesmo.”

— Especialista em metabolismo, Irlanda
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Impacto social

Os efeitos subtis dos sintomas
neurocognitivos podem dificultar

a socializagao diaria

A PKU pode dificultar a forma como os doentes vivem a sua vida, sobretudo devido ao regime nutricional extremmamente
restritivo e a necessidade de monitorizar constantemente os niveis de Phe. De acordo com os relatos recolhidos, mesmo
os doentes nos quais a PKU foi diagnosticada atempadamente e que recebem tratamento adequado podem ter
dificuldades de relacionamento e problemas emocionais‘que podem passar despercebidos durante varios anos? e cujo
impacto é englobado no conceito genérico de “qualidade de vida”. Esta‘situacao ficou patente numa entrevista com
uma doente da Turquia, que afirmou: “Estou sempre a tentar prestar atengdo. Depoisfico cansada. Quando me canso,
entro em panico, sera porque tenho os niveis de Phe altos? E como se estivesse num pequeno ¢irculo Vicioso.”

De acordo com um estudo, os
doentes dao grande valor as
interagoes sociais e consideram
que o estado de espirito pode
influenciar a sua capacidade de
socializar." Um estudo realizado
em Italia indica que os niveis
de Phe afetam normalmente o
estado de espirito dos doentes:

2
>2 25%

referem fadiga

14%

referem irritabilidade
(n =16; 14%)

13%

referem oscilagoes de
humor (n = 14; 13%).%

De acordo com varias entrevistas efetuadas a clinicos,
existem varias linhas de pensamento sobre a forma de
avaliar e medir com precisao o impacto da doenga na
qualidade de vida, as quais, porém, ndao sao habitualmente
recomendadas em todos os paises. Por exemplo, um
especialista em medicina interna, da Hungria, alertou
que os aspetos neurocognitivos da PKU devem ser
medidos de duas formas nos doentes. Em primeiro
lugar, numa abordagem ad hoc, escutando os doentes,
guando estes relatam problemas especificos que levem
a uma discussao mais alargada sobre os desafios que
enfrentam. Em segundo lugar, através da utilizagao
mais formal das ferramentas da bateria automatizada
de testes neuropsicolégicos de Cambridge (CANTAB),

0s quais podem ser usados de cinco em cinco anos

para avaliar o estado de espirito do doente e outros
sintomas neurocognitivos, possibilitando uma medigcao
das alteragdes ao longo do tempo. Refira se ainda o caso
de outro médico entrevistado, de Espanha, que sugeriu
gue uma ferramenta que permitisse uma monitorizagao
em tempo real em contexto clinico seria Util para ajudar
a estudar a relagao existente entre os niveis de Phe e os
sintomas neurocognitivos apresentados.

A gestao da prestacao de cuidados no caso
de uma doenca crénica agrava o stress e
as dificuldades de socializacao

Embora os impactos neurocognitivos da PKU possam
causar diretamente problemas sociais, a dificuldade
acrescida de gerir uma doenca crénica, rara e nutricional
como a PKU pode igualmente dar origem a desafios

a nivel social. Por exemplo, as pessoas que sofrem de
doencas raras referem frequentemente que se sentem
isoladas devido ao facto de viverem com uma condig¢ao
gue as pessoas que as rodeiam muito provavelmente
ndo entendem. De acordo com um inquérito recente,
mais de 50% dos inquiridos que sofriam de alguma
doenca rara afirmaram que enfrentavam situagdes de
isolamento em relagdo a amigos e familiares, as quais
eram causadas ou agravadas por essa doenga rara.®
Alguns inquiridos confessaram ainda que estavam
cansados de explicar, a amigos ou colegas, que sofriam
de PKU e que, muitas vezes, em func¢ao disso, preferiram
evitar por completo a socializagcao?
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Falar sobre a PKU pode causar
constrangimento e afetar a autoestima

Conforme foi referido anteriormente, embora seja

possivel atenuar os aspetos psicossociais da PKU através
do controlo dos niveis de Phe, o principal programa de
gestdo terapéutica centra-se numa dieta rigorosa e para
toda a vida, que muitas vezes pode levar a sentimentos
de isolamento social e exclusdao em situagdes em que a
alimentacao constitui um componente da socializagao.
Isto pode ocorrer nomeadamente em certos ambientes
sociais, como restaurantes, festas ou viagens de trabalho.
Embora a atencao prestada as doengas nutricionais
tenha aumentado nos Ultimos anos, poder discutir
prontamente as necessidades nutritivas em determinado
contexto social, sem qualquer estigma e com certo nivel
de compreensao, ainda ndo é uma realidade, na maior
parte dos paises europeus, para as pessoas que sofram de
uma doenga rara como a PKU.

Num estudo realizado no Reino Unido, os doentes com
PKU confessaram que o seu tratamento Ihes causava
forte constrangimento, perturbacao e frustragao, o que,
muitas vezes, justificava a falta de adesao a dieta por

parte de muitos doentes? Na mesma linha, um estudo
efetuado em Itdlia concluia que os doentes nao aderentes
imputavam o seu incumprimento a angustia emocional
decorrente do facto de se sentirem diferentes dos seus
pares em determinados ambientes sociais.”

Este dado foi referido em Vvarias entrevistas. Numa delas,
uma nutricionista da Dinamarca revelou o seguinte:
“disseram-nos muitas vezes que [os adolescentes

com PKU] ndo se sentem a vontade a tomar os seus
suplementos de aminodacidos na escola. Tém vergonha
de ofazer” Um psicologo clinico de Itdlia fez eco destas
preocupacdes revelando que os doentes com PKU muitas
vezes se referem a sua condi¢cao como se de uma alergia
se tratasse, para ndo terem de transmitir detalhes sobre
amesma, e apelou a um “enorme foco na autoestima”
como forma de ajudar estes doentes.

Deste modo, muitas pessoas com PKU veem-se
confrontados com uma situagao em que os impactos
neurocognitivos da PKU dificultam a socializagéo, mas
o método mais habitual para minimizar esses impactos
neurocognitivos (uma dieta rigorosa que controla os
niveis de Phe) pode agravar a sensagao de ansiedade e
isolamento social que ja os afeta.

—
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“Antes do tratamento, cada dia era um.
tormento. Comer na escola, comer em
restaurantes, sentir-me posta de parte
em determinados ambientes sociais.™

— Doente com PKU, Suécia

Os adolescentes sentem intensamente estas dificuldades
numa fase da vida caracterizada por pressao social,
formacao da identidade e desejo de independéncia

Muitos adolescentes que se encontram numa fase de
transi¢ao de cuidados pediatricos para seguimento
especializado de adultos podem sentir mais dificuldades em
enfrentar determinados contextos sociais e em estabelecer
relacionamentos com outras pessoas, por terem PKU. Isto pode
dever-se a perda de controlo metabdlico, frequente neste grupo
etario, ou aos fatores situacionais associados a gestdo de um
regime de tratamento rigoroso numa fase complicada da vida.
Uma doente da Suécia revelou que, tirando os pais, nunca tinha
falado com ninguém sobre o impacto neurocognitivo da PKU.
A mesma doente afirmou que a situagao tinha sido bastante
stressante para os pais, por estes terem de lidar com o fardo da
PKU da filha, manifestando o seu receio sobre a futura evolugdo
como causa primaria deste stress. Outra doente, da Alemanha,
confessou estar arrependida por ter resistido as restricoes
nutricionais “impostas” pelos pais, os quais, afinal, sé queriam o
melhor para ela.

Como € habitual nesta faixa etaria, os adolescentes com PKU
também enfrentam a pressao dos seus pares e o desejo de se
emancipar, o que pode leva-los a ndo aderir ao tratamento.”

O desejo de atenuar o estigma social que os adolescentes com
PKU associam a doenca podera fazer com que adotem este
comportamento, o qual, porém, podera acabar por agravar
alguns dos sintomas comportamentais com que estes doentes
se deparam devido a falta de controlo dos niveis de Phe. Ha
estudos que mostram que, durante a transicao para a idade
adulta, a adesdo ao tratamento diminui significativamente,
devido ao desejo de independéncia, a redugao do controlo
parental, a fatores sociais e a dificuldades a nivel organizativo.”

Um estudo revelou que 61,5% dos adultos
tinham um controlo metabdlico deficiente, em
comparagao com apenas 25,5% das criangas.?

O desejo de “ser normal” faz com que os
adolescentes se revoltem contra a sua
gestao terapéutica e acabem por deixar o

acompanhamento clinico nesta altura crucial

Na Europa, ha muitos adultos com PKU que se “perderam” no
processo de transi¢ao da assisténcia pediatrica para a assisténcia
a adultos ou que se viram obrigados a continuar a ser seguidos
numM ambiente pediatrico, que ja ndo € adequado** Um
estudo publicado em Italia em 2020 revelou que os adultos
desejavam vivamente ser tratados fora do ambiente pediatrico
e sugeriu que esta mudancga poderia incentivar os adultos nao
aderentes a cumprir o tratamento.” Numa entrevista, uma
psicologa clinica, da Alemanha, classificou como “antiética”

a situagao em que os doentes com PKU deixam o processo

de acompanhamento depois de perfazerem 18 anos. Estes
doentes evidenciam geralmente uma baixa taxa de adesdo ao
tratamento e apresentam um risco acrescido de desenvolver
comorbilidades que requerem acompanhamento regular*

A mesma entrevistada revelou que muitos dos adolescentes
com PKU gue tratou estdo “muito cansados de ter PKU" que
acabam por mostrar relutancia em aderir ao tratamento.

Numa entrevista a parte, um doente descreveu os processos
administrativos complicados envolvidos na transicao dos
cuidados de saude de adolescentes (estudantes) para os de

adultos. Confessou ndo ter recebido antecipadamente qualquer

ajuda ou informacgao sobre estes procedimentos, e € possivel que os
Jjovens com PKU, muitas vezes, achem que esta situacao gera um nivel
substancial de stress.

Tém esperanca de que, se pararem de pensar
sobre o0 assunto, se deixarem de cumprir a dieta,
a doenca acabe por desaparecer, e ¢ dbvio que
nao vai desaparecer, so vai piorar, e muito.”

- Profissional de saude, Alemanha

Uma doente explicou a esta médica que, mentalmente, comegava a
sentir-se mMais saudavel se parasse de seguir a sua dieta, pois deixava de
ser constantemente lemibrada da sua doenca.

Na Europa, é bastante heterogénea a forma como os doentes com PKU
sdo tratados quando atingem a idade adulta (a qual, neste continente,
normalmente se considera como tendo inicio aos 18 anos). Por exemplo,
em Italia,a comunidade clinica ainda ndo determinou que subgrupo

de médicos devera assumir a responsabilidade pelos adultos com PKU,
enguanto, na Dinamarca, os centros de atendimento estao equipados de
forma a poder apoiar estes doentes ao longo da sua vida.

Um fardo adicional para os doentes adultos € a crescente preocupagao e
o desconhecimento em relagdo ao futuro de quem tenha esta doenga,
nomeadamente na fase de transi¢ao dos cuidados de adultos para os
geriatricos. Na maior parte dos paises europeus, uma pessoa transita
para a assisténcia geridtrica aos 65 anos, um mMarco etdrio que se baseia
primordialmente na idade da reforma* Na Europa, a primeira geragao
de adultos com PKU que receberam tratarmento precoce (os primeiros
doentes a serem submetidos a rastreio neonatal e a usufruirem de
gestao da condi¢ao ao longo da vida) estdo neste momento a entrar na
casa dos 50. Até a data, tem havido pouca investigagao preliminar sobre a
prestacao de cuidados geriatricos.

Os investigadores manifestaram igualmente a sua preocupacao acerca
dos efeitos desconhecidos dos elevados niveis de Phe no envelhecimento
do cérebro,em virtude da escassez de dados sobre a matéria** Um

dos estudos concluiu, com base numa avaliagdo neuropsicolégica

em adultos com PKU, que a disfun¢ao neurocognitiva se manifestava
particularmente em doentes adultos mais velhos. Neste estudo, poréem,

o qualificativo “mais velhos' referira-se a doentes na casa dos 30,0 que
pressupde uma lacuna em termos de investigacao—a idade dos doentes
com PKU-que urge colmatar®

Houve varios entrevistados que manifestaram a sua preocupagao sobre a
evolugao da experiéncia de envelhecimento com PKU. Por exemplo, um
doente italiano identificou “uma lacuna No processo de envelhecimento
no caso dos doentes com PKU. Os dados clinicos existentes falam sobre a
evolucio da experiéncia de vida no caso de um adulto. E aqui que existe
uma lacuna... pouco se conhece sobre o processo de envelhecimento”.
Além dlisso, varios doentes confessaram ter “curiosidade em saber como
sera a nossa vida quando estivermos na casa dos 80 e 90",

Tém esperanca de que, se pararem de pensar
sobre o assunto, se deixarem de cumprir a dieta,
a doenca acabe por desaparecer, e é 6bvio que
nao vai desaparecer, s0 vai piorar, e muito.”

— Profissional de salde, Irlanda
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Relacionamentos

Os mal-entendidos, a descrenca e os
problemas de concentracao podem dificultar
0 estabelecimento de relacionamentos.

Os bons relacionamentos a nivel pessoal, profissional e familiar constituem um apoio e uma fonte de alegria e estabilidade
para qualquer pessoa, tenha ela ounao Uma doenca rara. No entanto, num inquérito da EURORDIS a 2689 doentes com
doencas raras, divulgado em 2017, 70% dos inquiridos referiram ter dificuldades em socializar e estabelecer relacionamentos
interpessoais devido a doenca rara de que sofriam, e 43% confessaram ter problemas de comunicacao interpessoal® Um
estudo concluiu que as pessoas com doengas raras (sem ser a PKU) consideravam os mal-entendidos e a descrenca de que
se viam alvo no que dizia respeito a sua doenca como uma das principais causas de problemas interpessoais.*

26|

Uma dificuldade acrescida para os doentes com

PKU advém do facto de algumas das questdes
neurocognitivas associadas a PKU, tais como a dificuldade
de concentragao e a diminui¢ao da velocidade de
processamento de informagao, poderem dificultar o
estabelecimento de relacionamentos interpessoais?
mesmo No caso dos doentes que recebem tratamento
desde o seu nascimento.

Por exemplo, a revisao de Bilder sobre os sintomas e
disturbios psiquiatricos associados a PKU revelou que as
criangas com PKU tratadas em idade precoce continuam
a apresentar menor competéncia social. No mesmo
artigo, adultos com PKU tratados em idade precoce
também reportam problemas como isolamento social,
afastamento e falta de autonomia.® Estes sintomas
podem dificultar o estabelecimento e a manutengao de
relacionamentos sélidos. Ha outros estudos nesta matéria,
embora sejam escassos, que indicam que as dificuldades
no estabelecimento de relacionamentos decorrem dos
sintomas neuropsicolégicos, comportamentais e sociais
que alguns doentes relatam ao longo da vida, os quais sao
imputaveis a PKU*

A necessidade de parecer “normal” pode

pressionar os doentes a explicar, defender
e discutir de forma pré-ativa a sua condicao

Como muitas doengas raras, a PKU é uma doencga
oculta com comorbilidades e sintomas que

nem sempre sao Vvisiveis para as outras pessoas.
Alguns doentes ddo conta de dificuldades nos
relacionamentos devido a falta de sensibilizagao
das outras pessoas, revelando que podem sentir-se
incompreendidos ou escrutinados por elas.?

Talvez o facto de sentir [ansiedade]

seja menos interessante do que se me
acontecesse algo visivel a nivel fisico, que
despertasse o interesse das pessoas. Nao me
parece que valha a pena referir, a pessoas
que nao conhego bem, que sinto um pouco
mais de ansiedade, a nivel geral.”

- Doente com PKU, Suécia

As redes de apoio desempenham um
papel crucial na adesao ao tratamento

E possivel que os adolescentes e adultos com PKU
se sintam mais isolados quando a responsabilidade
pela gestdo da doenca recai apenas sobre eles,

sem poderem contar com o apoio da familia, dos
amigos ou das redes sociais.?® Nestas circunstancias,
a adesao a qualquer tipo de tratamento podera ser
particularmente complicada, e os estudos mostram
que o apoio da familia ou dos amigos pode ser
benéfico para os doentes seguirem o regime de
tratamento." Dado que a adesdo ao tratamento é
maior na infancia, o apoio parental e o envolvimento
na gestdo terapéutica é fulcral para muitos destes
doentes.”

0 papel da familia nos primeiros
anos, particularmente dos pais, ¢
absolutamente crucial. Parece-me
que, hoje em dia, o sistema nao os
ajuda de forma alguma a gerir a sua
vida quotidiana, que é afetada por
este pesado fardo (por vezes existindo
varias criancas com PKU na mesma
familia).”

— Doente com PKU, Franga

Embora se saiba que os efeitos neurocognitivos e
psicossociais podem ser melhorados com a adesao
ao tratamento, isto pode ser um processo bastante
complicado. De acordo com as fontes consultadas,
a adesao ao tratamento requer que o doente seja
capaz de planear eficazmente, ter autocontrolo

e resistir a desvios a dieta,"* o que pode tornar-se
mais complicado quando as fungdes executivas
ficam comprometidas ou na altura de socializar e
estabelecer relacionamentos importantes.

A importancia das redes de apoio ficou patente

nas entrevistas realizadas para a elaboracao deste
documento: varios profissionais de saude referiram

que as conversas que tinham com os familiares ou

com o companheiro(a), dos seus doentes constituiam o
Unico meio de obterem uma imagem precisa da forma
como os mesmos lidavam com a situagao. Um clinico
portugués adiantou, na entrevista, que a primeira barreira
para compreender o impacto neurocognitivo da PKU é
muitas vezes a conversa com o doente, uma dificuldade
confirmada por um especialista em doengas metabdlicas:

1 Tenho de fazer a mesma pergunta ao
companheiro(a), aos pais, aos amigos,
as pessoas que coabitam com ele,
porque as vezes 0 proprio nao tem essa
percecao, ao contrario das pessoas que
0 rodeiam.”

— Especialista em doengas metabdlicas, Espanha

As relacdes com os profissionais de saude sao
fundamentais, mas estes tém pouco tempo disponivel,
e muitos estabelecimentos de saluide carecem de apoio
psicolégico e nutricional.

De acordo com as normas estabelecidas nas diretrizes
europeias de 2017, em termos de cuidados necessarios
para ajudar os adultos com PKU a cumprir o tratamento,
estes devem ser observados uma vez por ano durante
toda a vida! Infelizmente, os dados disponiveis mostram
que nem todos os doentes sao observados com essa
periodicidade, e que esta falta de cuidados continuados
pode acarretar graves consequéncias neurocognitivas
para alguns dos doentes.®

De acordo com um estudo, realizado em Italia, sobre
as percecdes dos doentes ndo aderentes em relacdo
aos profissionais de salde, aqueles ndo se reviam no
sistema de saude e, por vezes, sentiam-se “zangados”
com o respetivo corpo clinico.”® Os doentes referiram
que, embora os profissionais de salde tentassem
ajudar, muitas vezes nao tinham conhecimento sobre
a melhor forma de gerir a PKU, para além da dieta
restritiva.?® A fim de melhorar os cuidados prestados as
pessoas com PKU, é crucial melhorar a compreensao
e utilizar uma linguagem e ferramentas adequadas
na relagdo entre médicos e doentes, pois € necessario
que estes mantenham uma relagao com o sistema
de saude, para que haja uma forte probabilidade de
adesao ao tratamento e de gestao da PKU.Z7

EE custamuito fazer um esforgo extra e
pedir ajuda.... Nao sei se teria conseguido
essa ajuda [apoio psicoldgico] caso a
tivesse solicitado. A verdade € que nao
me foi proposta.”

- Doente com PKU, Suécia

Além disso, ha muitos doentes que consideram

util apresentarem-nos a outras pessoas com PKU
que se debatem, ou que ja se debateram, com
problemas semelhantes. Por exemplo, uma clinica
da Dinamarca, quando entrevistada, referiu a forma
como pde os seus doentes em contacto com outras
pessoas com PKU que estdao na mesma situagao,
bem como a realizagdo de acampamentos de verao
e de outras atividades para permitir o convivio
desses grupos.




Estas dificuldades de interagao com os profissionais de saude nao sao
exclusivas dos doentes com PKU, estendendo-se ao restante universo
de pessoas com doengas raras. Devido a baixa prevaléncia da respetiva
doenca e a falta de conhecimento dos profissionais, parece tratar-se de
um problema comum entre as pessoas com doencas raras.®”

Pode ser constrangedor termos de andar sempre a
explicar a um médico nao especializado o que € a PKU...
acho que nunca apanhei nenhum médico que conhecesse
a doenca, 0 que me causa inseguranga.”

- Doente com PKU, Suécia

A confianga, a compreensao e o reconhecimento do 6nus
oculto constituem uma parte importante da relagao entre

médico e doente

Na entrevista que nos concedeu, um nutricionista clinico de Portugal confessou
acreditar que “precisamos de prestar atencao a realidade do doente” e adiantou
que da clara prioridade a alteragao da dinamica entre médico e doente para atingir
esse objetivo. A seu ver, quando conseguimos entender a vida social do doente, é
possivel melhorar o impacto da dieta restritiva. O entrevistado referiu o exemplo
de uma doente que andava a seguir, cujo tratamento dietético nao estava a dar
bom resultado, e revelou que, depois de a escutar e descobrir que se encontrava
sob grande pressao por causa dos exames, acabou por alterar a abordagem ao
tratamento, o que fez com que ela se sentisse melhor. Uma doente da Turquia
manifestou o desejo de ver esta abordagem ser utilizada de forma ampla,
afirmando que “Temos de adaptar a dieta a nossa vida, porque o que acontece
agora é que estamos a adaptar a nossa vida a dieta.”

Um estudo realizado pela EURORDIS [2017] concluiu que as pessoas com doencas
raras atribuiam apenas 2,5 valores (em 5 possiveis) a sua experiéncia em matéria de
cuidados de saude, uma classificacao substancialmente inferior a dos doentes com
doencas crdnicas, por terem a sensagao de que 0s seus especialistas ndo possuiam
conhecimentos ou informagao nesta matéria.*’ Os doentes e os prestadores de
cuidados referiram que desejavam mais apoio sobre a forma como encaravam a
sua salde a nivel emocional*® No caso dos doentes com PKU, estes sentimentos
poderdo agravar-se devido a falta de especialistas, particularmente psicélogos e
nutricionistas, na area de prestagao de cuidados a adultos.*®

Nas entrevistas, houve varios doentes e médicos que manifestaram a sua
preocupacao pelo facto de os doentes com PKU nao terem acesso a um psicélogo.
Um doente de Itdlia, por exemplo, afirmou: “Acho que, se tivesse [um psicélogo],
provavelmente iria descobrir mais coisas sobre mim. Tenho a certeza de que ha
efeitos secundarios na minha vida social dos quais ndo me apercebo ou aos quais
nao presto atengao. No entanto, se tivesse o apoio de um psicélogo, de certeza que
iria aperceber-me deles.”

— Professor de Nutricao
e Metabolismo, Espanha ™
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Dar nas vistas: sofrer estigma social e sentir-se diferente na escola

~
Tal como foi referido em relagao a outras areas, as pessoas com PKU também
podem sentir dificuldades em lidar com os aspetos sociais do ambiente laboral
e escolar: 44% dos doentes adultos confessaram sentir-se socialmente excluidos

devido a doenga.?? A obrigagao de tomar medicacdo em locais publicos pode
muitas vezes fazer com que as pessoas se sintam isoladas e antissociais, levando a
falta de adesao ao tratamento. Numa entrevista, um neurologista italiano revelou

- - que, a partir do momento que os doentes entendam perfeitamente a ligagao que
s e os oc“ os a manl am-se ao ongo existe entre os seus baixos niveis de Phe e o seu desempenho cognitivo, podem

sentir-se mais motivados a aderir ao tratamento.

- - -
da VIda, 0 que Impllca, da parte dos doe“tes, “m Os doentes com PKU nao deixam de sofrer estigma social depois de concluirem

O percurso escolar: na entrevista que nos concedeu, um doente revelou que
iria precisar de preparar refei¢des a parte para uma viagem de negocios que se

estorgo redohrado para igualarem os seus pares avizinhava e que nao poderia comer com os seus colegas.

Devido ao substancial numero de doentes com ineficiéncias cognitivas que relatam
sintomas de desanimo e ansiedade comdrbidos, os académicos pediram mais

Tal como as dificuldades sentidas na gestao de relacionamentos, osiaspetos ocultos da PKU podem estudos sobre o papel da depressao e da ansiedade no perfil neuropsicolégico da

afetar a capacidade dos doentes para desenvolverem todo o seu potencial a hivel laborallou'escolar. PKU e sobre o impacto destes fatores no desempenho escolar’

Por exemplo, os problemas de concentracao podem ter repercussdes no desempenho laboral.?
Numa entrevista, um clinico sediado em Espanha explicou que, embora

Um estudo realizado na Alemanha, com 48 inquiridos, concluiu que apenas 19% dos doentes adultos geralmente se pensasse que os doentes com PKU bem controlados ndo fossem
com PKU tinham completado o ensino secundario, em comparacdo com 38% da populacdo em geral < afetados a nivel neurocognitivo, a experiéncia que tinha com os seus doentes

De acordo com outro estudo, igualmente realizado na Alemanha, a maior parte dos doentes com mostrava que mesmo os doentes aderentes com niveis controlados de Phe se
diagnéstico tardio de PKU tinha frequentado estabelecimentos de ensino especial,”! e os doentes com debatem com dificuldades. O médico afirmou que, na sua clinica, muitos doentes
PKU que tinham recebido cuidados continuados atingiram niveis de escolaridade mais elevados. adultos com PKU estavam desempregados, pelo que muitos continuavam a

depender dos pais. Sdo ctaramente necessarios mais estudos e ferramentas
para entendermos melhor o impacto total da PKU no desempenho escolar,

Os estudos que estao em curso no departamento procuram analisar, em considerando nomeadamente novas formas de tratamento.
termos comparativos, a populacao adulta com e sem PKU no que diz respeito
a0 sucesso escolar no ensino secundario e superior e a capacidade de entrar
no mercado de trabalho apds a conclusao da formagao académica.”

— Profissional de saude, Irlanda

Os fatores relacionados com a adesao podem igualmente afetar a capacidade de um
individuo para desenvolver todo o seu potencial a nivel laboral. Por exemplo, num inquérito:

36% 33% 34%

dos doentes referiram que esses tinham dificuldades
confessaram produtos ndao sao em encontrar
sentir-se faceis de utilizar alimentos
constrangidos fora do ambiente adequados quando
devido a sua domeéstico" viajavam"

férmula™

Numa entrevista, um médico da Alemanha revelou que, embora o estigmacontra os doentes com
PKU gue sofrem de deficiéncia cognitiva seja significativo, e apesar de, frequentemente, terem
dificuldade em encontrar emprego ou em manté-lo, muitas vezes o seu grau de incapacidade nao
é considerado suficiente para justificar qualquer assisténcia por parte do Estado.

Noutra entrevista, um doente manifestou outro tipo de frustragao, ao revelar que anteriormente
nao sentira a necessidade de receber apoio psicoldgico. No entanto, decidira recentemente que,
na proxima avaliagao, iria pedir uma consulta anual com um psicélogo para discutir as exigéncias
intelectuais da sua profissao e para ver qual seria a melhor forma de lidar com as mesmas.
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Passamos a apresentar as definicoes de alguns dos termos
utilizados neste documento.

Fenilcetoniiria (PKU)

Doenga metabdlica rara que afeta o metabolismo das proteinas e que, com frequéncia,
provoca efeitos toxicos cumulativos no cérebro.

Termo amplamente utilizado em psicologia, quando nos referimos ao pensamento e a
outros processos cerebrais afins.

Neurocognitivo

Termo aplicado a varios processos, quando queremos frisar que estes podem provocar
sintomas mensuraveis e, com frequéncia, disruptivos.

Caracteristicas psicossociais

Termo utilizado para descrever o desenvolvimento psicolégico de uma pessoa em
relagao ao seu ambiente social e cultural.

Satide mental

Estado de bem-estar que permite a uma pessoa lidar com os desafios e tensdes da vida
quotidiana, trabalhar de forma produtiva e ser capaz de contribuir para a comunidade em
que esta inserida. ~

Campanha “Live Unlimited PKU”

A campanha “Live Unlimited PKU" visa aumentar a consciencializagdo sobre esta condicdo para

toda a vida denominada PKU e ajudar todos estes doentes a exigir dos decisores politicos um
melhor acesso a cuidados especializados e frequentes no caso dos utentes em idade adulta.

Podera encontrar mais informacdes sobre a campanha em: https://liveunlimitedpku.com/pt-pt

ou enviar-nos um e-mail para: LiveUnlimitedPKU@portland-communications.com

A campanha “Live Unlimited PKU" foi financiada e desenvolvida pela BioMarin em
colaboracdo com dez grupos de doentes e respetivas associagdes: AMMeC (Italia), Cometa
A.S. M. M. E (Padua, Itélia), Les Feux Follets (Franca), Svenska PKU-féreningen (Suécia),
PKU Aile Dernegi (Turquia), FEEMH (Espanha), DIG (Alemanha), PKUAI (Irlanda), APOFEN
(Portugal) e Hungarian Society for PKU (Hungria).

AMMeC (Italia)

A AMMeC (Associazione Malattie Metaboliche Congenite) € uma associagao italiana de
doencas neurometabdlicas responsavel por disponibilizar apoio aos doentes e as respetivas
familias. Os objetivos da associagao incluem promover um maior conhecimento sobre as
doengas metabdlicas, estimular a investigacao e a prevengao médico-cientificas, além de
garantir a formacgao adequada dos médicos que cuidam dos doentes com estas doencas.

E-mail: ammec@ammec.it
Telephone: +39 349 7656574

Cometa A.S.M.M.E (Padua, Italia)

A COMETA ASMME é uma associagao italiana para doentes com doengas metabdlicas, incluindo
PKU. A associagdo compromete-se em apoiar as pessoas afetadas por doencas hereditarias

do metabolismo e promover o financiamento da investigagao em doencas metabdlicas. Além
disso, a Cometa ASMME concentra-se em consciencializar o publico em geral sobre a existéncia
e gravidade destas doengas, e sensibilizar as autoridades de salide sobre a assisténcia medica
especifica e continua necessaria para permitir a integra¢do destes doentes na sociedade.

E-mail: info@cometaasmme.org
Telefone: 049.8962825

Federacion Espanola de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias (Espanha)

A Federacion Espanola de Enfermidades Metabdlicas Hereditarias (FEEMH) € uma associagao
espanhola sem fins lucrativos que tem como missao melhorar a qualidade de vida das pessoas
afetadas por doengas hereditarias do metabolismo. Para o efeito, a associagdo promove
workshops na area da psicologia e nutricao, subsidia a aquisicao de alimentos de baixo teor
proteico, promove a consciencializagdo sobre estas matérias, colabora em trabalhos de
investigagao e contribui para a expansao e uniformizacdo do rastreio neonatal a nivel regional.

E-mail: federacion@metabolicos.es
Telefone: +34 910 82 88 20

Svenska PKU-foreningen (Suécia)

A Svenska PKU-féreningen é uma organizagao sueca fundada em 1991 que faz parte da
Rare Diagnosis Association. A associa¢cdo tem como objetivo melhorar a vida dos doentes
com PKU e das respetivas familias. Isto reflete-se nos objetivos da associacao, que incluem
divulgar informagao sobre PKU, promover uma maior escolha de produtos dietéticos e
trabalhar para a existéncia de diretrizes claras sobre a PKU.

E-mail: marcus.strandepil@pku.se
Telefone : +46 73 336 58 18

PKU Aile Dernegi (Turquia)

A PKU Aile Dernegdi € uma associac¢ao turca de PKU com objetivos focados em melhorar a
vida das pessoas afetadas pela PKU. Estes objetivos incluem dar formacgao sobre o trata-
mento de individuos com PKU, preparar e implementar programas especiais de educacao/
reabilitacdo para pessoas com deficiéncia e trabalhar em cooperagcdo com instituicdes
relevantes em produtos dietéticos.

E-mail: info@pkuaile.com
Telephone: 212 613 42 81

Les Feux Follets (Franga)

Les Feux Follets € uma associag¢do nacional francesa de pais de criangas e adultos

com doencas hereditarias do metabolismo tratadas por uma dieta rigorosa, incluindo
PKU. A missdo da associagdo é transmitir informagdes cientificas e médicas através de
profissionais, dar aconselhamento, permitir que as familias se encontrem e partilhem as
suas experiéncias e dar apoio administrativo as familias.

E importante para a Les Feux Follets juntar criancas, adolescentes, adultos e pessoas da
comunidade para ajuda-los e apoia-los na gestao diaria da doenca. Trabalham de varias
formas para atingir os seus objetivos, por exemplo, a associa¢do organiza workshops
regionais sobre culinaria/doencas.

E-mail: lesfeuxfollets@phenylcetonurie.org
Telefone: 06 98 87 31 31
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PKUAI (Irlanda)

A PKU Association of Ireland (PKUAI), criada e gerida por um grupo de voluntarios

da comunidade, tem como objetivo ajudar e apoiar as pessoas com PKU que vivem
atualmente na Irlanda. A PKUAI esta firmemente empenhada em melhorar a qualidade
dos cuidados prestados as pessoas com PKU, promovendo a sensibilizagdo sobre as
doencas raras, defendendo a prestacao de cuidados mais proé-ativos e holisticos ao longo
da vida — desde o diagndstico neonatal, continuando pela infancia, até a idade adulta mais
avancgada - e proporcionando uma rede de apoio a comunidade. A PKUAI acredita que,
com uma abordagem mais determinada e cientifica no tratamento da PKU, as pessoas
que sofram desta doenga rara poderao usufruir de melhor qualidade de vida e ter maior
capacidade de desenvolver todo o seu potencial.

| E-mail: info@pku.ie / communications@pku.ie

Hungarian Society for PKU (Hungria)

Fundada em 1990, a Hungarian Society for PKU proporciona aconselhamento nutricional,
acampamentos de verdo, programas de bolsas de estudo, apoio a eventos e materiais de
informacao para as familias em todo o territério da Hungria.

| E-mail: pku@pkuegyesulet.hu
Telefone.: +36-30/493-7738

APOFEN (Portugal)

A APOFEN é uma associa¢do sem fins lucrativos e que, em Portugal, da apoio a Fenilcetonuria e
também a outras doencas hereditarias do metabolismo das proteinas que, embora carecam de
tratamentos farmacolégicos diferentes, ttm como ponto comum uma dieta hipoproteica. Tem
como missdo garantir a melhoria da qualidade de vida dos doentes e caracteriza-se pela relagdo
de grande proximidade com todos eles. Tem uma série de atividades ao longo do ano, para atingir
a sua Missao, tais como: Programa de mentores; Programa de apoio a familias carenciadas; grupo
“APOFEN Jovem”; Apoio psicoldgico; A¢des em infantarios e escolas; Fim-de-semana cultural

para jovens adultos, Campo de Férias; Encontro Nacional de Familias; Encontros Regionais (ilhas);
Workshops de cozinha e reunides tematicas.

| E-mail: geral@apofen.pt
Telefone: +351 917 077 569

DIG PKU (Alemanha)

A DIG PKU foi fundada em dezemlbro de 1975 por oito casais a cujos filhos foi diagnosticada
fenilcetonuria (PKU). Atualmente a DIG PKU conta com cerca de 1900 membros e presta apoio a
doentes com PKU ou doengas metabdlicas e afins, bem como as respetivas familias e cuidadores.
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Isencao de
responsabilidade

Este documento, apresentado no ambito da campanha “Live Unlimited
PKU" e financiado pela BioMarin, foi desenvolvido em colaboragao com
dez grupos de doentes, cujas percegdes concretas e construtivas muito
contribuiram para a sua elaboracao.

O documento apresenta a analise da equipa responsavel pela campanha
“Live Unlimited PKU" no que diz respeito aos impactos neurocognitivos

e psicossociais da PKU. Foi redigido com fins meramente informativos,
com base nas fontes bibliograficas existentes, e ndo pretende constituir
um parecer profissional. A campanha “Live Unlimited PKU" nao apresenta
quaisquer garantias ou declaragdes sobre este documento nem sobre

as informacgdes contidas no mesmo. Nem a BioMarin nem quaisquer
pessoas ou entidades que atuem em seu nome assumirdao qualquer
responsabilidade pelas informagdes contidas neste documento ou pela
forma como estas vierem a ser utilizadas. A BioMarin gostaria de sublinhar,
nomeadamente, que este documento nao pretende constituir um
incentivo para a prescrigao, fornecimento, administragao, recomendagao,
compra ou venda de qualquer medicamento.
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