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cQué es la PKU?

PKU significa fenilcetonuria.
Se pronuncia fe-nil-ce-to-nu-ria.

Es una afeccion metabodlica hereditaria.

Phenyl < keton ' uria

(Fenilcetonuria, en espafol)

PKU

Con el respaldo de G[_ITRICIA como servicio para la medicina metabdlica
©2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccién solo se debe realizar bajo supervision médica.

1




cQué es la PKU?

Demasiadas
fenilcetonas
enlaorina
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;Coémo la PKU
afecta el cuerpo?

La PKU afecta la manera en que el
cuerpo separa las proteinas.

La proteina se encuentra en nuestros
cuerpos y en muchos alimentos. El
cuerpo necesita las proteinas para el
crecimientoy la reparacion.
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cQué es la proteina?

La proteina consiste en cadenas de unidades mas pequenas llamadas aminoacidos.
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Metabolismo de la proteina

El metabolismo se refiere a los procesos que se producen en el interior de las
células del cuerpo.

S

Anabolismo Catabolismo
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:.Qué hacen las enzimas?

Las enzimas ayudan al metabolismo al funcionar como tijeras.
Separan las proteinas en partes mas pequenas, incluidos los aminoacidos.
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cQué sucede en la PKU?

La PKU se produce por una deficiencia de
una enzima llamada fenilalanina hidroxilasa
(Phenylalanine Hydroxylase, PAH). La PAH
convierte la fenilalanina (Phenylalanine, PHE)
en tirosina (Tyrosine, TYR).

La deficiencia provoca que el aminoacidoy la
fenilalanina no se conviertan, sino que, en su
lugar, se acumulen en la sangrey en el cerebro.

Los niveles de tirosina en sangre
son bajos, ya que la fenilalanina no
se puede separar para convertirse
en tirosinay las fenilcetonas se
encuentran en la orina.

7

© 2019 Nutricia North America.

Con el respaldo de &[]TRlClA como servicio para la medicina metabdlica
El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervisién médica.




cQué sucede en la PKU?

Por ejemplo:

Para alguien sin PKU, la PAH Para alguien con PKU, no hay
conviertelaPHE en TYR. suficiente PAH para convertir
laPHE en TYR.
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;Cuales son los efectos de los
niveles altos de fenilalanina?

Sin control, con el tiempo, la
acumulacion de la fenilalanina provoca
dano cerebral irreversible y desarrollo
intelectual deficiente.

Con control, la acumulacién de
fenilalanina se regula para contribuir al
crecimiento y desarrollo normales.
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cHay otros sintomas?

Silos niveles en sangre de
fenilalanina se regulan de
manera deficiente, es probable
que se produzcan dificultades
de aprendizaje y problemas de
comportamiento.
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cComo se diagnostica la PKU?

Como parte de una prueba de
deteccion para recién nacidos, se
obtienen unas gotas de sangre.

Luego, la muestra de sangre
se analizay se mide el nivel de
fenilalanina.

Un nivel alto de fenilalanina podria
significar que su hijo tiene PKU, lo
cual motivara a su médico a hacer
pruebas adicionales para confirmar
el diagndstico.

11
© 2019 Nutricia North America.

Con el respaldo de GEITRICIA como servicio para la medicina metabdlica
El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervisién médica.




;Como se controla la PKU cotidianamente?

1. Una dieta con restriccion de fenilalanina

« Evite los alimentos con alto
contenido de proteinas.

¥ [vite el aspartamo.

« Incluya alimentos bajos en proteinas.

2. Formula metabalica. recetada
por su clinica

Con el respaldo de @UTRlClA como servicio para la medicina metabdlica
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Evite los alimentos
con alto contenido
de proteinas

Los alimentos ricos en proteinasyy,
por consiguiente, fenilalanina, se
deben evitar. Esto incluye carne,
pescado, huevos, queso, leche, pan,
pasta, nueces, soyay tofu.

Cualquier alimento o bebida que
contenga aspartamo también se
debe evitar.
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Incluya alimentos bajos en proteinas

Estos son alimentos que contienen
pequenas cantidades de fenilalanina
que se pueden usar en cantidades
normales.

Incluyen muchas frutas y verduras
y alimentos especiales bajos en
proteinas.
Brindan lo siguiente:
e Una fuente de energia importante
e Variedad en la dieta
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Como cocinar comidas
bajas en proteinas

Las comidas bajas en proteinas que
cocine para su hijo pueden seguir siendo
atractivas y tener buen sabor.

Existen muchos libros de cocina de
comidas bajas en proteinas, incluso
creadas por familias con PKU. El dietista
puede recomendarle sus libros de cocina
favoritos.
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Como alimentar a
su bebé con formula
metabodlica

La fenilalanina es esencial para el
desarrollo normaly, por lo tanto, se debe
tomar diariamente una cantidad limitada
y controlada.

La leche maternay la formula para bebés
estandar brindan la fenilalanina que
necesita su bebé antes de introducir
alimentos sélidos, generalmente, entre los
4y los 6 meses de edad.

Su bebé también necesitara una formula
metabdlica especial para proporcionar
proteina sin fenilalanina.

Su dietista determinara cuanta leche
materna o féormula para bebés estandar y
formula metabdlica se debe ofrecer.

16

© 2019 Nutricia North America.

Con el respaldo de &I_ITRICIA como servicio para la medicina metabdlica
El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervisién médica.




FOormula metabodlica sin fenilalanina

La formula metabdlica sin fenilalanina
es una parte esencial del cumplimiento
de los requisitos nutricionales de su
bebé.

Como laleche materna o la férmula
para bebés estandar, [a formula
metabdlica tiene carbohidratos, grasas,
vitaminas, minerales y proteina como
aminoacidos sin fenilalanina.

La formula metabdlica, mas las
cantidades recetadas de fenilalanina,
posibilita a su bebé recibir todos los
nutrientes que necesita para crecer.
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Seguimiento de la fenilalanina

A medida que su bebé comience a
comer alimentos solidos, su clinica
trabajara con usted para hacer un
seguimiento de la fenilalanina.

Los alimentos se deben pesar o
medir con medidas caseras (1 taza,
1 cucharada, etc.) para determinar
el contenido de fenilalanina.

Su clinica puede ayudarlo a encontrar
las mejores herramientas para
ayudar a determinar el contenido

de fenilalanina de los alimentos.
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cComo se controla la PKU?

Se realizan analisis de sangre regulares — —
en el hogar o enlaclinicay el dietista i =
. |
los revisa. - —
I —
La muestra se analiza para detectar la .
cantidad de fenilalanina que contiene. B _—
El dietista metabdlico se comunicara R
con usted para informar el resultado y
analizar los cambios en el control. ‘H““H”H“
987654321000123
-y
\
[}
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cQué sucede durante el chequeo de la clinica?

 Se miden la altura y el peso @

« Se ajusta la dieta de acuerdo con el &
crecimiento y los anélisis de sangre .

o Control del desarrollo @
B

‘/‘/ Andlisis de sangre para detectar

niveles de aminodcidos y nutrientes

Con el respaldo de @UTRlClA como servicio para la medicina metabdlica
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:.Como se controla la PKU durante una enfermedad?

Durante cualquier enfermedad,
nuestros cuerpos necesitan energia
extra. El cuerpo comenzara a separar las

1 A REGIME
proteinas de las células, lo que provoca L SUMEN PARA

qgue los niveles de fenilalanina en sangre
aumenten. Este proceso también se
llama catabolismo.

Es importante continuar con la dieta
habitual en la medida de lo posible.

La formula metabdlica puede ayudar a
mantener niveles bajos de fenilalanina
en sangre al proporcionar proteina sin
fenilalaninay energia.

Su médico determinara la mejor manera
de actuar.
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:.Como se controla la PKU durante una enfermedad?

Siempre siga las indicaciones de su equipo médico.

Si se tolera:

« Continte con la formula .
metabolica.

« Continte con [a dieta actual .GE

« Anote cualquier enfermedad
cuando tome una muestra
de sangre
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cQué sucede en la genética humana?

Los seres humanos tienen cromosomas compuestos de ADN.

Los genes son partes de ADN que llevan la instruccion genética.
Cada cromosoma puede contener miles de genes.

La palabra “mutacion” significa un cambio o un error en la instruccion
genética.

Heredamos cromosomas particulares del ovulo de la madre y del
esperma del padre.

Los genes en esos cromosomas llevan la instruccion que determina
las caracteristicas. que son una combinacion de los padres.
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cComo se hereda la PKU?

La PKU es una afeccion hereditaria. No hay nada que se pudiera
haber hecho para evitar que el nifio tenga PKU.

Todos tenemos un par de genes que elaboran la enzima
fenilalanina hidroxilasa. En nifios con PKU. ninguno de estos genes
funciona correctamente. Estos nifios heredan un gen de PKU que
no funciona de cada uno de los padres.

Los padres de los nifios con PKU son portadores de la afeccion.

Los portadores no tienen PKU debido a que el otro gen de este
par funciona correctamente.
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H erencCla. posibles combinaciones autosémicas recesivas

Probabilidades para cada hijo cuando ambos padres son portadores

Padre Madre
portador portadora

. Gen que funciona

Gen que no funciona

No afectado Portador Portador Afectado

Con el respaldo de m_UTRICIA como servicio para la medicina metabdlica
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Embarazos futuros

Cuando ambos padres son portadores. en cada embarazo.
el riesgo para el bebé es el siquiente:

/ 50 % de
£ ‘ probabilidades

25 % de (2en4)
probabilidades| P20 Sérd partador

(1en4)
El bebé tendréd la PKU
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Puntos destacados

La PKU es un trastorno metabélico hereditario grave.

Los dafios se pueden prevenir con una dieta baja en
fenilalanina y una formula metabolica especial.

Recuerde siempre dar la cantidad correcta de fenilalanina
y formula metabdlica sequn lo recetado por su clinica
metabalica.

Los andlisis de gotas de sangre seca requlares son esenciales
para controlar los niveles de fenilalanina en sangre.

Ademés. recuerde que. cuando se controla correctamente. su
hijo puede disfrutar de un crecimiento y desarrollo normales.

Con el respaldo de @UTRlClA como servicio para la medicina metabdlica
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Datos utiles

« Asequrese siempre de tener un buen suministro de
alimentos bajos en proteinas. formula metabalica sin
fenilalanina y de que no estén vencidos.

‘/,/ Su clinica metabolica le recetard productos dietéticos
especiales y la formula metabdlica sin fenilalanina.

' Asegurese siempre de tener equipos suficientes de
andlisis de sangre y enviar las muestras reqularmente.
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Quién es quién (informacion de contacto)

Mi dietista
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Mi enfermero
N O I O e eeeeeseessesseeseessessessesseaseassessessessesssessessessenseessessessessesseessessessesseessensessesseensensensen
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Mi médico
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