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1.Experiencia H.Clinic 

• 2011-Transferencia de los pacientes adultos PKU 

procedentes del Hospital Sant Joan de Déu (Barcelona) 

 

• 63 pacientes 18 años < 

 

• Proceso de transferencia: 

     Reunión trimestral Unidad de Adultos con ECM y  

 Unidad   de  Metabolopatias HSJD 

 Informe transferencia 

     Adaptación circuito PKU. Reunión mensual HCB. 

     Laboratorio/Farmacia/Unidad/Sede Maternidad 



 

 



  

 

 

 

      INFORME  PACIENT PKU AL COMPLIR ELS 18 a  

       TRASLLAT A HC- BCN. 

  

NOM ………………… EDAT ACTUAL……a    DATA…./…/… 

 

  

Mail contacte:                          Hª C  HSJD … …                                                             

  

Lloc diagnóstic:        EDAT DIAGNOSTIC:          Phe  al DIAGNOSTIC: 

  

 Sempre amb dieta:                        Temps sense dieta: 

  

 Dx MOLECULAR :                                   GERMANS AFECTES:  

  

  

BIOQUIMICA:   ICD EN ELS ULTIMS 12 M:                            ULTIMA Phe: 

  

  

GRAFIC  EVOLUTIU   ICD 

  

  

  

    COMPLICACIONS NRL EN EL SEGUIMIENT  

  

    CI: ….   (edat) 

     Escola/ Escola Educacio especial/ Escola Taller/Universitat / Treball estable/Atur 

    Transtorns de la  son: 

    Llenguatge :  

    Problemes visuals: 

    Comorbilidad associade:  

    Resultats  RM craneal (edat ):  

    EEG (edad): 

    Densitometria 

    Medicació actual 

  

           NUTRICIO  

  

           DIETA ACTUAL: 

           Fórmula 

           BH4 (dosi  mg/kg ) ( comp/día) 

           Suplements 

           Tolerancia 

           Pes / talla/ Index massa corporal actual:  

  

           Altres dades / comentaris d’interés/ Valoració final. 
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• GRUPOS 
 

• PKU adultos no tratados  

 

• PKU adultos diagnóstico tardío 

 

• PKU adultos con dg precoz con discontinuidad 

tratamiento 

 

• PKU adultos con dg precoz y tratamiento 

continuo 

 



PKU adulto no tratado 

• Retraso psicomotriz grave 

• Variabilidad entorno paciente 

• Número real superior vs estudios con muestra pequeña 

• Introducción de la dieta 

    - Mejoria patologia conductual 

    - Valorar logística 

    - Niveles diana 

    - Pérdida ponderal y distrofia por  

    dieta baja proteinas 

  Control dietético aconsejable.Individualizar 

 



PKU adultos diagnóstico tardío 

  

 

• No screening precoz/Fallos laboratorio 

 

• La restricción de la dieta en 

  infancia y adolescencia: 

  Parcial reversibilidad de pérdida de  

               C.I. 

  Niveles < 600 micromol/L 



 

PKU adultos con dg precoz con 

discontinuidad tratamiento 

  
• Algunos países suspendieron la restricción 

dietética (liberalizar dieta) a los 10 

años,incluso a los 6 años. 

• Estudios revelaron pérdida de capacidad 

intelectual 

• Eczema,fobias,depresión y síntomas 

neurológicos 

   Introducción control dietético 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

PKU adultos  

con diagnóstico 

precoz y tratamiento 

continuo 

 

 

 

        

 

 

        

 

 
 



• Desarrollo psicomotriz que permite autonomia 

 

• Valorar si desarrollo de síntomas leves NRL/PQ 

a pesar de buen control 

 

• Dieta restrictiva (completa/”parcial”) 

+/- BH4-sapropterina 

 

• Transferencia adolescencia-edad 

adulta.Adaptación 



PKU MATERNA 

• Potencial teratógeno con concentraciones altas de Phe 

   Retraso mental       92% 

   Microcefalia       73% 

   Retraso de crecimiento intrauterino  40% 

   Malformaciones  

   Defectos cardíacos       7,5% 

   Atresia de esófago      0.9% 

   Dismorfias faciales* 

 

• Control metabólico 6-12 meses antes de gestación 

      3 meses previos 

   Phe    2-6 mg/dL (120-360 micromol/L)  

 



Expectativas 

• Estudios cognitivos/ neuropsicológicos evolutivos en pacientes bien 

controlados .Etiologia multifactorial 

• Desarrollo patologia neurodegenerativa (Parkinson, Enf.Alzheimer)? 

• Alteración balance óseo 

• Déficit de oligoelementos 

• Aumento de eventos cardiovasculares? 

• Estrés oxidativo 

• Terapias: -Dieta; - Enzimático: BH4; - Génico 

• Perioricidad controles: Sangre seca bimensual. HCB 2v/año 

 

   Niveles referencia adultos 360…600 - 900…   1000< 
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