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Unidad Adultos con ECM

• Medicina Interna

• Endocrinología y Nutrición (Dietética)

• Neurología

• Obstetricia y Ginecología

• Sección ECM (CDB, HCB)

• Unidad de ECM (SJD)

• Otros servicios



PKU

• 63 pacientes transferidos 

(2011 a 2014)

- Diagnóstico precoz: Neonatal

(40 pacientes)

- Diagnóstico infancia: ± 5 años

(15 pacientes)

- Diagnóstico adulto: ± 32 años

(8 pacientes)
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Valores Phe

• Valores recomendados adultos: 360-600 µmol/l

< 360 µmol/l 

10% 

360- 600 µmol/

l 

40% 

> 600 

µmol/l  
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HPA 
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• 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 120-360 µmol/L (2-6 mg/dL) 



Perfil clínico (Neurológico)

�Autonomía: 36

�Retraso  psicomotor: 27

(dependencia parcial/institución/centro día)

�Epilepsia: 7 

�Trastorno psiquiátrico:  10

(conductual/tto)

�Trastorno de sueño: 17

�Resonancia cerebral: 18 Normal/45 Atrofia



� Densitometría ósea: 

- Osteopenia: 10/63  

- Osteoporosis: 1/63 

� Perfil nutricional:

- Controlar Se, Ca, Mg, Zn, PUFAs, ác. fólico,

Vit. B12, B2, B6, D, A, C, E y CoQ10

� Dieta

- Restricción dietética más fórmulas: 52/63 

- Dieta libre: 7/63 

- Sapropterina (Kuvan): 3/63 

Perfil clínico ( Metabólico)



PKU adultos con diagnóstico precoz con 
discontinuidad tratamiento

• Algunos países suspendieron la restricción dietética 
(liberalizar dieta) a los 10 años (incluso a los 6)

• Consecuencia: pérdida de capacidad intelectual

• Eczema, fobias, depresión y síntomas neurológicos

Introducción control dietético



� [Phe] > 700-850 µmol/L se correlaciona con 
alteración marcada de la regulación de RLO y 
estrés oxidativo (Okano Y. et al., 2013).

�Descenso síntesis endógena de CoQ10 cuya 
forma reducida es un importante antioxidante 
lipofílico (Robert M et al., 2013).

�Deficiencia Se

� Eventos cardiovasculares precoces?

Estrés oxidativo



� BH4 test sobrecarga adultos?: liberar dieta 
y mejora cognitiva? (Camp M. et al., 2014)

�Respuesta a BH4 y genotipo 
(www.pahdb.mcgill.ca)

� BH4 y embarazo: Categoría C

� Terapia celular

� Terapia génica

� Sustitución enzimática

� Trasplante hepático

Terapia futura
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