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1 Resumo

A triagem neonatal é uma ferramenta importante para o diagnostico precons
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de algumas patologias de etiologia genética A fenilcetonuria (PKU), € um emo =
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do metabolismo do aminoacido fenilalanina que produz um fenétipo clinico severc
e varias sequelas que comprometem a qualidade de vida do paciente de forma
irreversiveis quando ndo tratada a tempo. No entanto, o diagnostico precoce € 0
tratamento tempestivo evitam as sequelas e normalizam o fendtipo. Os estudos
epidemiolégicos sobre a populagéo do estado do Rio de Janeiro, apresentam uma
lacuna porque geralmente negligenciam dados especificos da populagéo da
baixada fluminense. Nosso trabalho é uma proposta de estudo da incidéncia de
casos de PKU entre os nascidos vivos no municipio de Nova Iguagu. Os dados
serdo coletados no Centro de Saude Vasco Barcellos da Secretaria Municipal de
Satde de Nova lguagu que € o érgdo responsavel pelos exames de trlagem As
familias atendidas no servico serdo abordadas e convidadas a particmar da
pesquisa assinando o consentimento livre e esclarecido e submetidas a um
questionario semiestruturado. Os dados coletados serdo norma!izadoé e
processados pelo método estatistico “T-student” utilizando-se o software SigmaPlot
13 (Systat Inc., Reino Unido). As familias que participarem do projeto serao
convidadas a participar de uma palestra explicativa sobre a fenilcetonuria, onde
receberdo orientacdes relevantes sobre a patologia e sobre a necessidade de
procurar um servigo de aconselhamento genético. Nosso trabalho se justifica pela
falta de um servico de aconselhamento genético institucionalizado na baixada
fluminense e pela falta de informagdes sobre esta anormalidade genética para a
populacéo.
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