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Introduccion:

La Fenilcetonuria, 0 mas bien conocida como PKU por sus siglas en inglés, es un padecimiento
bastante infrecuente en la poblacion mundial. Ademas, el tratamiento tanto medico como
nutricional, resulta ser complejo y costoso para el personal de salud en México y en todo el mundo
[ (Poloni, etal., 2021) (Vockley, et al., 2014)] . Sin embargo; a pesar de esto, si al paciente afectado
con esta enfermedad se le brinda un tratamiento nutricional optimo junto con el apego de un plan
alimenticio individualizado, la calidad de vida del paciente con esta enfermedad podria verse
favorecida, A tal punto de sentirse en plenitud (Thomas et al., 2023). Para que esto ocurra es
necesario antes conocer en que consiste esta enfermedad desde sus origenes

El paciente afectado por cualquier genotipo de PKU carece de una correcta funcionalidad en grado
0 en su totalidad de la enzima fenilalanina-hidroxilasa (PAH en adelante) desde el nacimiento, lo
que le impide a este mismo metabolizar el aminoacido fenilalanina (phe en adelante) que se obtiene
a partir de la ingesta de alimentos ricos en proteina (Vockley, & Arnold 2013). Aunque en estos
casos cabe mencionar que para el paciente con PKU cualquier minima cantidad de fenilalanina es
significativa incluso proveniente de los cereales, frutas y verduras (Guillen-Lopez & Vela-Amieva
2011).

Si bien, el tratamiento debe de ser individualizado y cada caso es diferente. Es necesario tomar en
cuenta que en cada etapa de la vida existen aspectos que son de mayor relevancia dependiendo la
edad en curso del paciente con esta patologia. Es decir, mientras en la nifiez los principales
objetivos en el tratamiento médico y nutricional son cumplir con un desarrollo 6ptimo, tanto
fisiolégico como neuronal, para asi prevenir dafios irreversibles. En los adultos se debe de
monitorear con mayor frecuencia su estado de animo y si es que es necesario ajustar su
requerimiento de micro y macronutrientes. Por lo tanto, se planted la necesidad de elaborar un
manual que instruya al personal de salud en México y en los paises de habla hispana, con el
proposito de mejorar la calidad de vida del paciente y tratar correctamente la enfermedad.



Objetivo:
Implementar un manual que sirva como guia para el personal de salud, en el manejo nutricional
del paciente con PKU en cada etapa de la vida.

Evidencia:

Ministerio de Salud Publica. Diagnostico y tratamiento nutricional del paciente pediatrico y
adolescente con fenilcetonuria. Guia de préactica clinica (PKU). 1.a ed. Quito: Programa Nacional
de Genética y Direccion Nacional de Normalizacién, 2013. Disponible en: http://salud.gob.ec

MacDonald, A., van Wegberg, AMJ, Ahring, K. Beblo, S. Belanger-Quintana, A. Burlina A.
Campistol, A. Coskun T. Feillet, F. Huijbregts, S. C. Leuzzi, V. Maillot, F. Muntau, A. C. Rocha
J. C. Romani, C. Trefz, F. & Van Spronsen F. J. (2020). “PKU dietary handbook to accompany
PKU guidelines.” Orphanet Journal of Rare Diseases 15(171).

Usuarios del protocolo:
Genetistas, Neurdlogos, Psiquiatras, Psicélogos, médicos familiares, enfermeros, dietistas y
nutridlogos clinicos.

Poblacion Diana:
Pacientes con PKU desde el nacimiento hasta la adultez

Definicion:

La fenilcetonuria o PKU por sus siglas en ingles es un error innato del metabolismo, la cual
puede ir de leve a grave dependiendo la funcionalidad de la enzima fenilalanina hidroxilasa,
como consecuencia el aminoacido Phe se acumula en el plasma sanguineo, hasta llegar al
cerebro y causar encefalopatia.



Aspectos Metodoldgicos:

Para la elaboracion de este manual se considerd la realizacion de una revision sistematica de tipo
cualitativa, con el fin de recopilar informacion Gtil que sirviera para explicar cada una de las
circunstancias a abordar durante la nifiez, adultez, adolescencia y embarazo. Se tomaron en cuenta
los buscadores de Science.direct, Google académico, Pubmed y Ebsco. Siendo Scienc.direct uno
de los buscadores més utiles para encontrar informacion de calidad de este tema. Ademaés, para
realizar las referencias APA (7ma edicion) se utilizd Endnote en su cuarta version. Las palabras
clave para esta revision fueron “PKU” “Deficiencia” “PAH” “Hiperfenilaninanemia” “Lactancia
materna” “nifiez” “adolescencia y adultez” y “embarazo”. Los criterios de inclusion fueron los
siguientes: Los articulos incluidos deberan de ser publicados en un lapso de 33 afios hasta el
presente afio 2023, Los articulos observacionales deberan de incluir por lo menos 5 participantes
en su muestra. Y, por ultimo, Debido a la regién y aspectos socioculturales, los estudios deberan
de ser escritos o narrados en inglés o espafiol.
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A continuacién, se mostrara la clasificacion de los articulos que fueron elegidos para la elaboracion
de este manual, los cuales fueron interesantes y cumplian con los criterios de inclusion:

Se analizaron 82 articulos cientificos ‘

v
60 de los articulos, aportaron
informacion util y ademas
cumplian con los criterios de
inclusion.

Irrelevantes n:10

Idioma n: 12

i I transversales n:15

Manual o guia alimenticia

n:16
Clasificacion
Estudio observacional de casos
y controles n:9
>
—p

Observasionales: longitudinales y |

Revesion sistematica n:19

Comparacion del producto n:1 |




Justificacion:

Tal y como se menciono al inicio la fenilcetonuria es un problema de salud bastante infrecuente.
Sin embargo, se han reportado casos en 19 estados del pais, de manera general en México esta
enfermedad aparece por cada 100,000 recién nacidos vivos y solo ocurren 3.6 casos. A diferencia
de Europa y Turquia que van desde un caso por cada 10,000 a 4,000 nacidos (Vela-Amieva, et al.,
2018). Si bien, a diferencia de otras patologias, este padecimiento no suele afectar a un gran
namero de poblacion. Las consecuencias por no tratar esta enfermedad a tiempo, pueden empeorar
indiscutiblemente la calidad de vida de quien la padece. Algunos de los sintomas que se
manifiestan en esta enfermedad son retraso mental, autismo, convulsiones e incluso dificultad para
hablar y caminar [(Moyle, et al., 2007) (Van Spronsen, et al., 2017)]. Es por esto que NOM-007-
SSA2-2016 establece la necesidad de apoyar a estos pacientes para evitar la medida posible la
aparicion de estos sintomas. Si bien existen guias de otros paises hispano hablantes ain no se
implementado un manual para el seguimiento de esta enfermedad en México

Los recursos con los que se cuentan para realizar el presente manual son algunos: Para la obtencién
de informacidn (til se cuenta con el acceso a Science.direct, y Ebsco por medio de la biblioteca
virtual de Guadalajara, donde se citan guias para el diagnostico y tratamiento nutricional para el
paciente con PKU, articulos originales y metan andlisis referentes a la enfermedad. Ademas de
contar con el contacto directo de especialistas que tratan este padecimiento. No obstante, es
necesario tomar en cuenta algunas limitaciones: Al tratarse de una patologia bastante infrecuente,
existen pocos articulos que nos proporcionen informacion del correcto manejo del plan alimenticio
tomando en cuenta alimentos que se encuentren disponibles en México. Por otra parte, son escasos
los médicos especializados en errores innatos del metabolismo en el pais, es por esto que la mayor
parte de los articulos referidos en el presente manual seran provenientes de paises extranjeros, que
de algin modo los sujetos incluidos en los estudios no comparten las mismas caracteristicas que
la poblacion mexicana y latinoamericana. Por lo tanto, el objetivo de este manual es: Implementar
un manual que sirva como guia para el personal de salud, en el manejo nutricional del paciente
con PKU en cada etapa de la vida.



Antecedentes:

La fenilcetonuria (PKU) es el error innato del metabolismo mas comun, sin embargo, hasta el dia
de hoy se esta tratando de buscar un tratamiento efectivo para cada genotipo que pueda favorecer
de alguna forma la calidad de vida del paciente (Bastidas, et al, 2021).

El primer acercamiento que se tuvo con esta patologia fue en el afio 1934. Cuando Absjérn Folling
tuvo contacto con dos padres que no encontraban que era lo que ocurria con sus hijos Dag y Liv,
Liv era la hija mayor y presentaba retraso mental, pronunciaba pocas palabras y siempre estaba
muy inquieta. Dag el hermano menor no pronunciaba palabra alguna, y ademas era incapaz de
ponerse de pie y siempre estaba erguido. Al igual que los médicos anteriores al inicio Folling no
sabia que era lo que ocurria a estos nifios, Posteriormente, luego de realizarles examenes de orina
a ambos. Luego de algunas semanas se dio cuenta de que en la orina de los nifios existia la
presencia de acido fenilperivuco. Al inicio Folling llamo este padecimiento como “invencibilidad
fenilpiruvica” y hasta el ano 1937 Lionel Penrose la nombro como la conocemos hoy en dia
Fenilcetonuria. A partir de este valioso descubrimiento se empez6 a tratar la PKU en paises
europeos, y posteriormente en América (Vela-Amieva et al., 2011).

Para detectar PKU el método més efectivo es el tamiz neonatal. Al obtener una muestra de sangre
del recién nacido se pueden detectar un sin de enfermedades congénitas con el fin de prevenir
afecciones irreversibles que podrian ser notorias en algunos meses. El tamiz neonatal se
implemento en México en el afio 2011 por la secretaria de salud, y en el afio 2018 se estimé una
tasa estimada en México la cual fue de casi 3.6 casos por cada 100,000 recién nacidos vivo (Vela-
Amieva et al., 2021

Etiologia:

La Fenilcetonuria es una enfermedad de origen genético, autosémica recesiva. Tomando en
cuenta el modelo mendeliano. Cuando ocurre una concepcién, ambos padres heredan un alelo a
sus primogénitos. Cuando ambos padres son portadores del gen afectado. Existe la posibilidad
latente de concebir un producto afectado. A continuacion, se muestran las posibilidades los tres
posibles escenarios (Vockley, et al., 2013)

+ Uno de cuatro (25%) ambos padres heredan sus el gen no afectado y por lo tanto su
primogénito no resulta afectado ni portador de la enfermedad.

+ Dos de cuatro (50 %) Un progenitor ya sea la madre o el padre hereda a su primogénito
un gen afectado y el otro progenitor hereda el que no esté afectado. Como resultado se da
un producto no afectado, sin embargo, es portador al igual que los padres.

4 Uno de cuatro (25%) Los dos padres heredan el gen afectado a su primogénito, y como
resultado nace un producto con PKU afectado.



. Hijo portador Hijo portador  Hijo afectado
Hijo saludable saludable saludable con PKU

Padre portador wq "

Created in BioRender.com bio

Descendencia del afectado con PKU:

Afortunadamente, gracias a los avances del tratamiento en algunos paises extranjeros, tanto
hombres como mujeres con PKU han logrado concebir hijos saludables, aunque si portadores de
la enfermedad. En caso de que la pareja del afectado sea portador o portadora de la enfermedad
existe 50 % de probabilidad de gque se tenga un hijo afectado con la enfermedad. Por otro lado, si
la pareja del afectado no es portadora del padecimiento, el primogénito sera Unicamente portador
y no expresara el gen recesivo (Vockley, et al., 2013).



Prevalencia en México:

Tal y como se menciond anteriormente en el apartado de antecedentes. En el afio 2018
Vela-Amieva y Cols, realizaron un estudio retrospectivo y prospectivo, donde se
incluyé una muestra total de 1, 273, 727 recién nacidos vivos de toda la republica
mexicana con el fin de establecer la prevalencia de la PKU en México, En donde se
dieron cuenta que los estados que reportaban un mayor nimero de casos confirmados
era Coahuila, Campeche, Quintana Roo y Zacatecas.
A continuacidn, se mostrara una lista de la incidencia en cada estado de la republica
Unicamente tomando en cuenta, los recién nacidos incluidos en la investigacion en
cada estado y los casos que fueron confirmados:

Estado

Prevalencia estimada en

el nacimiento (1:RN) Estado Prevalencia estimada

1° Zacatecas 4,036 en el nacimiento
2°Quintana Roo 9,886 (1:RN)
3°Campeche 11,646 20°Baja californiaN | 0
4°Querétaro 11,976 20°Baja california S 0
5°Coahuila 12,792 20°Chiapas 0
6°Aguascalientes 16,878 20°Chihuahua 0
7%Jalisco 18,820 20°Colima 0
8°Hidalgo 20,404 20°Morelos 0
9°Durango 20,583
9°Guanajuato 20,583 _ Mayor umero
10°Sonora 21,273 e
11°Michoacan 21,371
12°Sinaloa 26,908
13°San Luis Potosi 28,644 _—ns,
14°Nuevo Leén 31,928 L
15°Estado de México | 33,645
16°Tamaulipas 35,484
17°Guerrero 39,385
18°0Oaxaca 47,848
19%eracruz 78,739
20°Nayarit 0
20°Tabasco 0

_ Modificado de: Vela-Amieva y Cols, Epidemiologia del
21% ucatan 0

tamiz neonatal. 2018



Diagnostico:

La ley general de salud y las normas oficiales mexicanas NOM-034-SSA2-2013, para la
prevencion y control de defectos de nacimiento, ademas de la NOM-007-SSA2-2016 para la
atencion de la mujer en el embarazo parto y puerperio, establecen que el tamiz neonatal en México
es obligatorio. Si se realiza antes de los primeros 20 dias de vida, el neonato afectado puede llevar
una vida normal si es que lleva una dieta baja en fenilalanina durante toda su vida (Vela-Amieva
etal., 2018).

El tamiz neonatal consiste sacar gotas de sangre del talon del recién nacido (5-6 gotas de sangre).
Se llenan cuatro circulos en un papel de filtro especial para su andlisis, Posteriormente se utiliza
la tarjeta de Guthire (papel filtro). Si se confirma un exceso de PHE en sangre, se hace nuevamente
la prueba para descartar un falso positivo [ (Vela-Amieva et al., 2018) (Bastidas, et al., 2021) ].

Signos y sintomas en pacientes no diagnosticados a tiempo:
En lactantes:

En algunos casos en los primeros meses no se manifiestan sintomas.
Vomitos en el 50% de los casos

Irritabilidad en el 30 %

Olor mohoso o a ratbn mojado

Ataques convulsivos en 1:36 casos

Cabello y ojos claros

Peso y talla baja para la edad

A partir de los 9 meses, retardo del desarrollo psicomotor
En pacientes no identificados a partir del afio de edad:
Neuroldgicos:

Microcefalia

Hiperreflexia

Crisis convulsivas en el 25% de los casos

Disminucion en el volumen del encéfalo

EGG anormal

Gliosis en la sustancia blanca

FEEEEEEE
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Psicoldgicos y conductuales:

Retardo mental
Hiperactividad
Irritabilidad
Autismo
Auto-mutilacion
Conductas agresivas

FEFEFEE



Objetivo General:
Implementar un manual que sirva como guia para el personal de salud, en el manejo nutricional
del paciente con PKU en cada etapa de la vida.




PKU en la primera y segunda infancia:
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Lactancia materna y Sustituto proteico:

Son bien sabidos ya cada uno de los
beneficios que posee la lactancia
materna (LM en adelante) en cada una
de sus etapas (pre-calostro, calostro,
leche de transicion, leche madura y de
pretermito).  Algunos de estos
beneficios son cruciales para el
desarrollo cerebral, inmunolégico y
gastrointestinal del individuo a corto y

a largo plazo. Tanto es el impacto
positivo  de esta intervencion |
nutrimental que incluso se ha '

considerado que de igual manera los

lactantes con PKU se nutran con este liquido. E incluso las directrices europeas de la PKU asi lo
recomiendan. [ (Stephanie, P. et al., 2020), (Salazar. et al., 2009) (Banta-Wright, et al., 2012) &
(MacDonald, et al., 2020)].

Anteriormente, se les aconsejaba a las madres no amamantar a sus bebes. Debido a que se creia
que iba a ser complicado manejar unos niveles de phe adecuados en sangre. Sin embargo, hoy en
dia se recomienda que si se ofrezca la LM. Siempre y cuando antes se le dé al bebe un sustituto
proteico libre de phe. De manera que exista un balance entre la cantidad correcta que debe haber
de phe en el torrente sanguineo, sin comprometer su estado nutricio. Al ofrecer al bebe el sustituto
proteico lo mas probable es que sacie mas su hambre y a la hora de ser amantado ingiera
Unicamente la cantidad necesaria de LM. [ (Stephanie, et al., 2020) & (MacDonald, et al., 2020)].

Es importante tomar en cuenta que la LM contiene 46 mg de phe por cada 100 ml. Mientras que
la cantidad recomendada de proteina natural (No proveniente del sustituto proteico) varia
dependiendo de cada pais. Por ejemplo, en Estados Unidos la cantidad es de 2.5 gr a 3.5 gr, en
Espafia se toma una cantidad cerrada de 3 gr y en Francia se toma en cuenta la edad del oido.
[(MacDonald, et al., 2020) & (Van Wegberg, et al., 2017)] Lo recomendable es apegarse a las
indicaciones de un médico especialista y monitorear el crecimiento y si los niveles de phe se
mantienen estables se le puede recomendar al paciente una dosis mayor de LM. Ademas, se debe
de dar un sustituto proteico de la primera etapa durante los 0 dias de nacido hasta los 8 0 12 meses
dependiendo de la talla o el peso. Y una vez que se cumple el afio se le suministra el sustitutito
proteico de la segunda etapa a partir de los seis meses durante toda la vida, ya que los
requerimientos nutricionales aumentan y el sistema digestivo del individuo a madurado.



Otro aspecto que es importante destacar es la gran utilidad e importancia del sustituto proteico en
la dieta del individuo con PKU. En el afio 2017 VVan Wegberg y sus colaboradores al analizar
varios articulos referentes a esta enfermedad, con el propdsito de redactar una guia para el
diagnostico y tratamiento para la PKU. Se dieron cuenta de que, si se da una cantidad mayor de
micronutrientes y proteina a los pacientes, estos tenian un mejor desarrollo y un mejor estado
nutricio. Por lo tanto, a menos de que él bebe se encuentre en sobre peso u obesidad o que rechace
LM se le puede dar la cantidad de sustituto proteico que desee. E incluso si él infante enferma se
le debe de aumentar la ingesta de este soporte.

Existe una contraindicacion total a la hora de amantar al lactante y es que si €l bebe fue
diagnosticado en un periodo de tiempo mayor a los dias 10 dias de vida. Es muy probable que
sus niveles de phe en sangre estan en un rango de mayor de 1000 umg/mol. Y por lo tanto se
debe de suspender LM durante algunos dias e incluso hospitalizar al infante en caso de ser
necesario (Pinto, et al., 2018).

*De esta manera se estabilizan los niveles de phe en sangre:

Niveles Iniciales de Phe Nuamero de dias sin Phe Volumen de formula
exenta de Phe

>2,500 (41.6) 5 60 ml x5

2,000 ( 33.3 -41.6) 4 60 ml x5

1,500 — 2,000 (25-33.3) 3 45 X5

1,000 — 1,500 (16.6 -25) 2 45 X5

500- 1,000 ( 8.3-16.6) 1 30 X5

360-500 (6-8.3) 0 30 X5
Los niveles plasméticos de phe van disminuyendo aproximadamente a un ritmo de 400
umol/l/dia (5-10 mg/dia)

Recuperade de: M. Ruiz F. Sanchez-Velarde J Dalmau Tratamiento nutricional de los errores
innatos del metabolismeo (2004).

Disponibilidad del sustituto proteico:

La norma oficial mexicana NOM-034-SSA2-2013, Establece que el personal de salud en México
estd obligado a brindar un trato digno al paciente recién nacido que haya sido detectado con una
enfermedad o malformacion congénita, ademas de mostrar medidas preventivas para la educacion
de los padres o tutores del paciente, el cual tendrd que vivir el resto de su vida con algun
padecimiento. Debido a esto es de suma importancia dar a conocer las tres marcas de sustitutos
proteicos con mayor accesibilidad en el mercado mexicano que son compatibles para el seguro
consumo del paciente con PKU e hiperfenilaninemias.

Durante afios solo estuvo disponible en México el sustituto proteico del laboratorio Abbott
Phenex®1 para el lactante: Phenex®2 para nifios y adultos. Afortunadamente, en la actualidad
existen otras dos marcas en el mercado del pais, las cuales son: Beu 2 Intoleranz® Por el laboratorio
Fraca y el suplemento de Enestamine elaborado por Nucitec. Cabe sefialar que Estas dos ultimas



formulas solo cuentan con la version de la segunda etapa. Y su ingesta es preferible para nifios
mayores de 8 afios (Guillen-Ldpez, S. et al., 2021).

Nota: En caso de que el paciente este afiliado a algin seguro social, es necesario que pregunte si
es posible la obtencidn de este suplemento.

Comparacion de Sustitutos Proteicos sin Fenilalanina por cada 100 gr de polvo disponibles
en el mercado mexicano:

Nutrientes: Phenex® 2 Beu 2 Intoleranz Enestamine:
Energia (Kcal) 410 360 404.45
Proteina libre de Phe 30 21.8 21.13
Nitrégeno (g) 4.8 SD SD
Aminoacidos (g) 31.58 SD SD
Alanina (mg) 2020 1500 1000
Arginina (mg) 2120 1500 1000
Aspartato (mg) 250 2000 1800
Glutamato (mg) 430 SD SD
Carnitina (mg) 40 30 30
Cistina (mg) 300 500 700
Glutamina (mg) SD 500 350
Glicina (mg) 2000 1200 700
Histidina (mg) 840 400 700
Isoleucina (mg) 2160 1600 1800
Leucina (mg) 3360 2700 3200
Lisina (mg) 2000 1800 1900
Metionina (mg) 600 400 500
Fenilalanina (mg) Trazas 0 0
Prolina (mg) 2870 1000 1800
Serina (mg) 1520 600 1200
Taurina (mg) 50 80 100
Treonina (mg) 1400 1000 1300
Triptéfano (mg) 340 300 500
Tirosina (mg) 3000 2500 2800
Valina (mg) 2440 1800 2200
Lipidos (g) 14 7.5 14
Hidratos de carbono (g) 35 59.1 48.48
Calcio (mg) 880 805 800
Hierro (mg) 100 75 80
Magnesio (mg) 225 200 1
Manganeso (mg) 0.8 1.03 1
Molibdeno (ug) 30 65 60
Fosforo (mg) 760 775 820
Potasio (mg/mEq) 1370 1150 1422.76
Selenio (ug) 35 35 35
Sodio (mg/mEQq) 1370 1150 1422.76
Zinc (mg) 13 12.5 125
Biotina (ug) 100 85 100
Colina (mg) 100 105 100
Acido pantoténico (mg) 8 6 6.5
Riboflavina (mg) 1.8 2.05 1.5
Tiamina (mg) 3.25 2.44 2




Vitamina A (ug) (retinol) 660 480 480
Vitamina B 6 (mg) 1.3 1.7 1.5
Vitamina B 12 (ug) 5 4 4
Vitamina C (mg) (&cido 60 92,5 120
ascorbico)
Vitamina D (ug) 8 8.75 11
Vitamina E (mg) (alfa- 12.10 8.25 6.6
tocoferoles)

| Vitamina K (ug) 60 45 50

Recuperado de: Lopez-Mejia L. y cols 2021

Formula libre de fenilalanina de la primera etapa (0 a 18 meses de edad) por 100 gr de polvo:

Minimo Maximo
Energia kcal 350 500
Proteinas, gr 15 20
Fenilalanina, mg 0 0
Tirosina, gr 1 3
Lipidos, gr 15 25
Acidos grasos esenciales: ac | 100 2000
linoleico AL mg
Acidos linoleicos (AAL), | 15 100
mg
Hidratos de carbono gr. 10 53
Calcio, mg 200 500
Fosforo, mg 100 400
Magnesio, mg 50 200
Hierro, mg 9 20
Zinc, mg 5 10
Vitamina A, Ul 300 1400
Vitamina C, mg 30 50
Vitamina D, pg 300 450
Vitamina E, Ul 3 15
Vitamina B1, mg 0.5 3
Vitamina B2, mg 0.5 1
Vitamina B6, mg 0.5 1
Vitamina B12, g 1.25 7
Folato, ug 50 250

Recuperado de: Guia para el diagnostico y tratamiento nutricional del paciente pediatrico y
adolescente con fenilcetonuria



En cuanto a los costos de estos productos, antes de la pandemia por COVID-19 su valor en pesos
mexicanos oscilaba entre $551.16 a $1150.00 (MXN). Aunque con la aparicion de esta misma, sus
costos se incrementaron. A pesar de que este tipo de soporte nutrimental es indiscutiblemente
fundamental para el desarrollo del paciente con PKU, en la actualidad existen varias trabas para la
obtencion de este mismo en toda Latinoamérica y es necesario tomar cartas en el asunto (Poloni,
etal., 2021).

En caso de que la madre no pueda lactar se le debe de dar una formula rica en hierro en conjunto
con el sustituto proteico libre de phe. Siempre tomando en cuenta la cantidad de proteina y phe
que se integra en la formula convencional. A diferencia de la LM esta se pude combinar con la
formula baja en phe. (Pinto, et al., 2018)

Cuando la dieta se cumple al pie de la letra normalmente no es necesario suplementarse con algin
otro micronutriente [ (Acosta, et al., 1998) & (Stephanie, et al., 2020]. Los factores que son
primordiales para estimar cuanta cantidad de phe tolera el individuo son la edad y el tipo de
deficiencia de HAP que se padece. (Vockley, et al., 2014)

Ablactacion:

La ablactacién resulta ser una etapa de la vida importante y fundamental para el estado nutricio
del bebe. Y al igual que los bebes que no padecen PKU el destete o ablactacion se recomienda
entre las 17 y 26 semanas de vida. Tal y como se menciona en la introduccion de este manual.
Para la persona que padece PKU se le imposibilita el consumo total de lacteos, carnes y legumbres.
Afortunadamente los nutrientes que aportan estos alimentos se cubren con el sustituto proteico.
Aunque aun asi es necesaria una cantidad minima de phe en la dieta, ademas de reforzar de manera
correcta la ingesta caldrica. Es por esto, que los alimentos que contienen una cantidad <75 por 100
gr de phe son de gran ayuda para la introduccion de alimentos y la integridad del nifio o de la nifia.
Algunos de estos son la zanahoria, calabacita, manzana y pera. Se pueden preparar en puré o
simplemente hervidos e incluso se le pueden untar margarina o mantequilla para cubrir las
necesidades energéticas. Estos se le deben ofrecer al bebe después de haber tomado su formula,
puesto gue en algunos casos suele rechazarse el sustituto por la preferencia de los alimentos sélidos
(MacDonald, et al., 2020).

Por otro lado, En el afio 2016 Rocha y MacDonald publicaron un articulo donde existia cierta
evidencia de que el consumo de frutas y verduras podria ser libre debido a que la mayoria de estos
alimentos contienen un pobre contenido de phe. E incluso existen algunos centros de atencion que
siguen esta misma dindmica y han notado que los pacientes han tenido una mejor aceptacion al
plan nutrimental y los bebes se ven expuestos a diferentes texturas y sabores. (Rohde, et al.,
2014).En cuanto a la alimentacion, En algunos casos se tiene la preocupacion de que, si el nifio
tendra un desarrollo y crecimiento normal, al igual que los demaés nifios sin PKU. Frente a esto,
En el aflo 2019, Evans y sus colaboradores realizaron un estudio longitudinal de casos y controles
donde se comparaba el desarrollo y crecimiento de 20 nifios con PKU y 20 sanos. Al final los
resultados fueron favorecedores, demostrando que tanto como el grupo de contrales como el de
casos tuvieron un desarrollo éptimo sin alguna diferencia significativa que reflejara que los nifios
con PKU no demostraran parametros normales. Por lo tanto, con una vigilancia y un tratamiento
nutrimental optimo el nifio puede llegar a tener una mejor calidad de vida.



Rechazo de los infantes al tratamiento nutricional:

Una de las barreras constantes que existen en el tratamiento nutricional de los nifios con PKU es
la no aceptacion de los alimentos hipoproteicos y en el peor de los casos del sustituto proteico.
Desafortunadamente, en varias ocasiones la misma familia del infante origina este suceso, por
ejemplo, los padres frecuentemente se ven desesperados porque su hijo no come o bebe su alimento
y debido a esto, se le grita y se le castiga. Sin saber que muchas veces lo Unico que se obtiene con
estas conductas es un mayor rechazo al alimento (Evans, et al., 2018). Para que esto no ocurra,
sugiera a los padres que en vez de optar por estrategias coercitivas es mejor motivarlos a tomar sus
suplementos y explicar los amplios beneficios de alimentarse de manera correcta.

A continuacién, MacDonnald y sus colaboradores nos dan a conocer algunas razones frecuentes
por las que el tratamiento nutricional falla:

+ Contenido energético del sustituto proteico: Es necesario tomar en cuenta que en algunas
ocasiones los padres tienen ideas poco realistas acerca del contenido energético de algunos
alimentos. Y frecuentemente se piensa que la cantidad de alimento que se comen es poco,
sin saber que la mayor parte del aporte calérico se obtiene de su férmula, como
consecuencia se les obliga a comer cuando ya no tienen hambre.

+ Problemas con la asignacion de fenilalanina: Los padres pueden llegar a presentar
conductas de frustracién, al esperar que sus hijos coman exactamente las raciones de
fenilalanina adecuadas, es por esto que a sus con PKU le exigen demasiado a la hora de
comer y para ellos termina siendo un momento desagradable el momento de la comida.

+ Falta de motivacion o estimulo verbal: Puede que en ocasiones los nifios con PKU se
sientan aislados a la hora de la comida, ya que los padres preparan dos comidas bastante
diferentes a la hora de comer. Como consecuencia de esto, se rechaza el alimento.

4 Problemas con el sustituto proteico: Frecuentemente a los infantes les puede parecer poco
apetecible el sustituto proteico, por lo tanto, se niegan a probarlo y si se les obliga se dara
como resultado Ilanto, gritos, arcadas, vomito y el derramar el sustituto al piso.

Si esto ocurre se puede recurrir a un saborizante natural o artificial (siempre y cuando no
contenga aspartamo). O incluso afiadir alguna fruta picada para mejorar el sabor (Acosta,
etal., 1998).

+ Neofobia: Es bastante frecuente que si no se introdujo un alimento especial bajo en proteina
durante la ablactacion. Posteriormente el infante rechace el sabor del alimento. Debido a
esto se recomienda, que, si se tiene a acceso a alimentos industrializados bajos en phe, se
introduzcan en el menor tiempo posible.



Del mismo modo, MacDonald y sus colaboradores nos muestran estrategias Gtiles para motivar e
incentivar un buen apego al tratamiento nutrimental:

+ Los padres deben de sentarse a comer con sus hijos al mismo tiempo, ademas de compartir
por lo menos un platillo bajo en proteinas, por ejemplo, verduras y ensalada. Como
consecuencia, si el nifio observa a sus padres consumir y disfrutar la comida que él come,
el infante tendra una mejor aceptacion y un mayor apego.

+ Los padres deben de optar por ofrecer por una alimentacion adecuada y variada para el
nifio con PKU.

+ Se les debe de tener paciencia a sus hijos a la hora de alimentarse, ya que el alimentarse
por si solos toma tiempo, por lo tanto, un rango de 20 a 30 minutos sin aplazar aun mas el
tiempo, puede ser un lapso correcto tanto para el padre y el hijo.

+ Ofrecer constantemente alimentos novedosos, incluso si al inicio se rechazan, para que de
esta forma el nifio tenga méas opciones y una mayor familiaridad con los alimentos.

+ Pueden divertirse e a la hora de la comida, recomiende cocinar comida baja en phe. Por
ejemplo, hacer galletas de maicena o con harina de coco y decorarlas de las figuras que
deseen con ingredientes adecuados.

+ Invitar a sus amigos a comer, fiestas y a picnics.

Por ultimo, es importante aclarar que, si la familia rechaza el alimento, es dificil esperar que el
nifio o nifia con PKU lo acepte. En ocasiones el mismo o padre o madre encuentra el sustituto
proteico asqueroso y mal oliente, como resultado, el infante se niega a tomarlo. De lo contrario si
se cambia de actitud y se dicen comentarios positivos acerca del sustituto. La conducta del nifio
cambiara (Acosta, et al., 1998).



El impacto de cumplir con el plan alimentacion durante la

infancia:

En cuanto se tiene el diagnostico positivo de PKU, se les habla a los padres de las desventajas de
este padecimiento. Si bien, es de suma importancia que se tomen en cuenta. También se le puede
mencionar a los padres acerca de las ventajas de cumplir con el tratamiento.

En enero del afio 2023 Thomas y sus colaboradores, publicaron un meta-analisis conformado por

diferentes articulos relacionados con la influencia de un buen control dietético. Como era de
esperarse, la mayoria de los articulos avalaron ciertos beneficios apegados al cumplimiento del
tratamiento nutrimental o a la reanudacion de este mismo. Demostrando de este modo, una clara
correlacion positiva entre un buen control dietético y una mejor calidad de vida. Desde una mejor
cognicion, salud mental y bienestar en general. Esto desde luego se refleja en la obtencion de
mejores notas escolares y una mayor estabilidad emocional que se vera reflejada en la etapa de la
adolescencia y la adultez. Aunque desafortunadamente, se ha visto algin tipo de dafio en la
sustancia blanca del cerebro en personas con PKU que han sido diagnosticados a tiempo y que
ademas cumplen con la dieta, por lo tanto, el coeficiente intelectual (CI en adelante), suele ser
inferior en comparacion de un individuo sano. Aunque, por otra parte, a pesar de esto, un CI bajo
también es resultado de un nivel socioeconémico bajo, asi como una baja disponibilidad al
sustituto proteico (entre otros aspectos) los cuales también son factores que resultan clave para el
seguimiento correcto del tratamiento nutricional. Por lo tanto, el solo hecho de padecer algln
genotipo de la PKU no puede ser en su totalidad el motivo de tener un CI més bajo que la media
poblacional (Herenger, et al., 2019).

Una clara ventaja de seguir el tratamiento nutrimental es tener un mejor estado de animo. Uno de
los principales neurotransmisores que se ven afectados en la PKU es la serotonina, la cual
posteriormente sintetizara melatonina. Si no existe una correcta ingesta de tirosina (Tyr) y
Triptofano (Trp) a través del sustituto. Dificilmente él nifio gozara de un buen estado de animo y
de un buen descanso. Ademas, si existe un nivel alto en phe en el torrente sanguineo, abra una
menor sintesis de estos dos aminoacidos, puesto que los tres utilizan el mismo transportador de
aminoéacidos tipo L (LAT1, SLC7A5). Y la phe competira con estos dos para ser absorbida y por
lo tanto no podran ejercer sus funciones (Gassio, et al., 2019).

Frente a esto, un estudio realizado en el afio 2019 elaborado por Gassio y sus colaboradores. Separo
en tres grupos de nifios y adolescentes con PKU. Los que cuidan su alimentacidn, los que no tenian
control y los que utilizaban el cofactor BH4 como medicamento alternativo para disminuir la phe
en sangre.

En cuanto a la melatonina, de los participantes que tomaban BH4, el 50 % tuvo un valor adecuado
de melatonina, mientras que la otra mitad obtuvo un valor disminuido. Los participantes que
llevaban un mal control del mismo modo 50% tenian u valor adecuado y la otra mitad no los tenia
de este modo. Por ultimo, los participantes que tenian un buen control en la dieta 66.7% de ellos
gozaban de un buen valor y el resto presentaba un nivel bajo de melatonina.



Respecto a la serotonina, de los que tomaban BH4 el 69.2 % obtuvo un valor adecuado, mientras
que el 30.8% no lo obtuvo. En el grupo de los que se tenia un mal control dnicamente el 28.6 %
obtuvo valores adecuados frente a 71.4% de estos que no. Por ultimo, los que seguian la dieta
58.2% gozaban de valores adecuados mientras el 41.7 % no tenia un valor aceptable. Por lo tanto,
se infiere que de algin modo los participantes que ingerian BH4 y tenian un buen control en la
dieta eran los que tenian un mayor nivel de estos neurotransmisores.

El personal de salud en Latinoamérica puede buscar estrategias de mejora, como por ejemplo la
educacion hacia los padres y pacientes. Ademas de dar folletos con alimentos hipoproteicos, y asi
seguir motivando a toda la familia a continuar con el tratamiento.

Niveles de fenilalanina en sangre:

Respecto a este padecimiento es necesario recalcar que el tratamiento nutrimental es de por vida
(ver capitulo de PKU en el adulto y el adolescente). Sin embargo, tanto la primera como la
segunda infancia, son etapas cruciales y de prevencion.

Como bien se ha mencionado al inicio del manual, el prondéstico de calidad de vida es desfavorable
en el paciente que tiene un diagnoéstico tardio o que no sigue constantemente la dieta, desde el
momento que se da un diagnostico positivo.

El tamiz se debe de realizar una vez a la semana, y los niéveles de phe en sangre que reflejan un
buen control son de 1 a 6 mg/dL de phe o 120 a 360 (umol/L). Aunque si se trata de una PKU
benigna o una hiperfenilaninemia, puede que el individuo con estos genotipos presente menores
niveles de phe. [(Mufioz, et al., 2013). (Gutiérrez & Barrera 2011)]. Respecto a la cantidad de phe
que se tiene que administrar en la dieta para llevar un buen control. No se puede saber con
precisién cuantos mg de phe se debe de dar al paciente, para eso se tiene que tomar en
consideracidn el tipo de deficiencia de HAP que padece, asi como la edad en curso. (Mufioz, et al.,
2013).



Interpretacion de niveles de phe en sangre:

Si el tamiz revela un nivel de phe en sangre inferior a 1 mg/dl o 60 uw/Mol, significa que la cantidad
de phe que se esta administrando en la dieta es insuficiente o de lo contrario el padre o tutor del
paciente estd limitando de manera excesiva la cantidad de phe que ingiere el infante. En caso de
ser la primera opcidn, Es necesario tomar en cuenta que a pesar de que existe una intolerancia en
la dieta, aun sigue siendo necesaria una cantidad minima de phe en la dieta. Para saber cuénta phe
se debe de administrar es necesario tomar en cuenta la edad y el tipo de pku que tiene el paciente
(Cornejo, E. et al., 2007).

Cuando el tamiz revela un nivel que oscila entre 1mg a 6 mg o 60 a 360 u/Mol, significa que los
padres o tutores del paciente estdn cumpliendo con los mg de phe permitidos en la dieta y por lo
tanto, el tratamiento esté siendo efectivo durante la nifiez. De lo contrario, si el paciente presenta
unos niveles superiores a 6 mg/dl o mayores a 360 p/Mol, es necesario educar a los padres o tutores
como se debe de alimentar el infante, hablarles de la importancia de que el paciente cumpla con el
tratamiento y en caso de ser necesario restringir ain mas la cantidad de phe en la dieta y/o sugerir
gue se consuma mas cantidad del sustituto proteico (Cornejo, et al., 2007).

Mg/dL
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*Conversion de mg/dl a /Mol : Simplemente multiplique la cantidad de mg/dl por 60, es decir
5.2x60 es igual a 312. Por lo tanto, se sabe que el paciente entre en parametros de niveles de phe
en sangre adecuados.

*Conversion de p/Mol a mg/dl : Esta vez se hara el procedimiento inverso, por lo tanto se debe de
dividir la cantidad de u/Mol entre 60, es decir 480/60 es igual a 8. Por lo tanto, se sabe que el
paciente no entra en parametros de niveles de phe en sangre adecuados y se debe de tomar cartas
en el asunto.



El PKU enfermo:

Una dificultad en el tratamiento de este padecimiento es la enfermedad en el paciente con PKU,
desde gripes, infecciones y traumatismos. Como resultado el paciente al igual que una persona
normal sin PKU, no ingiere la cantidad de energia necesaria para cubrir su demanda energética y
por lo tanto existe un estrés a nivel fisiologico, abriendo paso a rutas catabolicas, las cuales
utilizaran la proteina del musculo para cubrir las necesidades del organismo. Y de este modo,
aumentan los niveles de phe en sangre. Es por esto que incluso los nifios con PKU estan obligados
a cumplir con su esquema de vacunacion y a tener precauciones sanitarias al igual que un nifio sin
este padecimiento (MacDonald, et al., 2020).

Tomar en cuenta las siguientes medidas:
4+ Aumente el consumo del sustituto proteico, consumir porciones pequefias a lo largo del
dia.

+ Si el paciente tiene un nivel alto de temperatura, probamente vomite el sustituto, por lo
tanto, es necesario administrar un alimento antipirético.

+ Consuma alimentos o bebidas altas en hidratos de carbono.

+ En caso de utilizar sapropterina continte administrandolo de acuerdo a la dosis inducida
por un médico especialista.

+ Se pueden utilizar medicamentos especificos para tratar la enfermedad siempre y cuando
no contengan aspartamo.

Nota: Estas medidas aplican en cualquier etapa de la vida



Medicamentos de uso comun que contienen fenilalanina:

Medicamento:

Contenido de Phe:

Hidrocloruro de difenhidramina

4.2 a 8.4 mg/tableta

Paracetamol, clorhidrato de
pseudofedrina, Maleato de
clorfenamina

13 a 24 mg/ paquete
*Moderar dosis

Dextrometorfano 14 mg/cucharadita
Ibuprofeno 1.4 a 2.8 mg/tableta
Paracetamol 21 mg/tableta *Moderar dosis

Sales antiacidas

9 a 11 mg/tableta

Suplemento anticido de carbonato de
calcio

2.4 a 3.9 mg/tableta

Metilcelulosa (terapia de fibra para la
regularidad intestinal)

52 mg/dosis *Moderar dosis

Hidroxido de aluminio/magnesio

0.5a 0.9 mg/ tableta

Metamucilo psyllium

6 a 30 mg/cucharadita

Fenolftaleina

2mg/tableta

Vitaminas con minerales

3 a 12 mg/tableta

Electrolitos de reemplazo

16 mg/envase

Dimenhidrato

1.5 mg/ tableta

Solucién carbonatada y fosforada
para nausea y vomito

18 mg/ 4 tabletas

Lidocaina transoral

0.62 mg/sistema

Benzocaina solucion analgésica y
antiseptica) (Kank-a)

Contiene aspartamo
*Considerar administracion

Amoxilicina 250-500 mg

1.82 a 3.64 mg/tableta

Amoxicilina + acidoi clavulanico 500
mg + 125 mg

2.1 a 4.2 mg/tableta

Penicilina potasica suspension oral 4 mg/5ml
Didasona 36.5 mg/tableta
Linezolid 100 mg/5ml suspension 20 mg/5ml

Ondansetron 4 mg — 8mg

< 0.03 mg/tableta

Colestipol hidroclorado granulos

15a18mg/ 7.5 mg dosis

Colestiramina suspension

17 mg/5 mg

Mirtazapina 15 mg- 30 mg

2.6 a 5.2 mg/tableta

Olanzapina 5mg-10 mg

0.34 a 0.45 mg/tableta

Famotidina 20 — 40 mg

1.05 a 2.1 mg/tableta

Ratidina tabletas y granulos 16.84/150 mg
Sumatriptan 1.05 a 2.1 mg/tableta
Micofenolato de molibdeno 0.56 mg/ml

Recuperado de: Ministerio de Salud Publica. (2013) Diagndstico y tratamiento nutricional del
paciente pediatrico y adolescente con fenilcetonuria. Guia de préactica clinica




El capitan PKU, una historia especial para nifios

Gl@

El capitdn PKU es un pequefio relato acerca de un nifio que padece fenilcetonuria, el cual
siente curiosidad por saber en qué consiste su enfermedad, su madre se encarga de
explicarle con el ejemplo de un ferrocarril que traba la via debido a que un ferroviario es
demasiado flojo (HAP) y olvida darle el paso a él tren que carga la phe y como
consecuencia este tren se acumula en las vias.

Este cuento fue elaborado por la unidad de enfermedades metabolicas, Hospital Sant Joan
de Déu. El cual fue patrocinado por SHS-Nutricia. Este relato es Util para apoyar al nifio a
que entiende que el ser diferente lo vuelve aun mas especial y también a que explique a sus
maestros y amigos en que consiste su condicion.

https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/sites/default/files/conte pku cast.pdf



https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/sites/default/files/conte_pku_cast.pdf
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Adolescentes y adultos con PKU:

iméagenes obtenidas de freepik D



Seguimiento durante la adolescencia y la vida adulta:

Un adolecente o adulto con PKU que goza de
buena salud, y ademas tiene una capacidad
intelectual normal y con un éptimo desarrollo. Es
el resultado de un diagndstico temprano, ademas
del apego del tratamiento por parte del paciente y
de los padres durante la infancia. Sin embargo,
una vez que el paciente se encuentra en una de
estas dos etapas, existe un menor apego al
tratamiento (Vockley, 2014). Unas de las razones
mas frecuentes para abandonar la dieta. Es la
sobre exigencia de la misma, ademas de que en
estas etapas de la vida son los pacientes los que
ahora tienen el ardo trabajo de mantener los niveles de phe en sangre adecuados y no los padres.
La comida implica eventos sociales, ademas al salir de viaje o algin restaurante, es complicado
debido al poco acceso a comidas hipo proteicas [(Moyle, et al., 2007), (Walther, et al., 2002),
(Chiara, et., 2018) ].

Anteriormente se creia que una vez cumplidos los 12 afios el paciente podria abandonar la dieta.
Sin embargo, con el tiempo esta creencia se ha refutado, puesto que el cerebro humano esté en en
crecimiento, incluso en la adolescencia y la adultez. (Rovelli & Longo 2023). aunado al hecho de
que hasta la fecha no ha existido un estudio novedoso que avale de la idea de dejar la dieta al
abandonar la etapa de la nifiez (Chiara, et., 2018).

En diferentes estudios se ha demostrado una correlacion positiva entre el cambio de humor y un
nivel alto de phe en sangre. Estos cambios de humor van desde conductas agresivas como la
irritabilidad o por otro lado un comportamiento antipético, asocial e infeliz [ (Pietz, et al., 1997) &
(Anjema, et al., 2011)]. Ademas de tener un menor control de las emociones se ha observado
mayor dificultad para socializar en los pacientes que no cumplen con el tratamiento nutrimental.
Incluso se ha demostrado que los nifios llevan un mejor control en comparacién con los
adolescentes y adultos. Frente a esto, en el afio 2016 Jahja y sus colaboradores, realizaron un
estudio de casos y controles, formaron 3 grupos divididos en 2 categorias. Adultos con PKU vs
los controles de la misma edad, adolescentes PKU y sus controles respectivos, y del mismo modo
se tomaron las mismas medidas con el grupo de los nifios. Se pusieron a prueba distintos aspectos
para evaluar la capacidad cognitiva de en cada etapa. Como por ejemplo el reconocimiento facial,
mientras que a los nifios se les mostraba una historia con imagenes y se les hacian preguntas.
Mientras que a los adultos se les evaluaba como interpretaban situaciones sociales potencialmente
incomodas. Todo esto con el fin de conocer su capacidad social. Por Gltimo, los resultados no
revelaban puntuaciones diferentes en el el grupo de los nifios. A diferencia del grupo de los adultos
y adolescentes, puesto que si fueron superados por sus respectivos controles. Una posible
explicacion a esto podria ser el mejor cumplimiento en la dieta de los infantes y por lo tanto una
mayor expresion dopamina y serotonina, como consecuencia se sienten alegres y con mejor actitud
para socializar.



Tomando en cuenta otros aspectos, es necesario que el adulto o adolecente no abandone la consulta
médica, ni el seguimiento. Por lo menos este debe de acudir una vez al mes para monitorear sus
niveles de phe y de Tyr en sangre (MacDonald, et al., 2020). Siguiendo la misma linea, ya son
varios los estudios cientificos donde se ha reportado un acceso escaso a una atencion médica y un
tratamiento nutricional en estas etapas de la vida, por lo tanto, es necesario ampliar el conocimiento
de PKU en los hospitales e instituciones que operen servicios de salud. (Susan, et al., 2013) incluso
el adulto que es tratado correctamente desde la infancia podré poco a poco consumir una mayor
cantidad de phe en la dieta, e incluso puede que el adulto subestime la cantidad de phe que se le
permite ingerir. Puesto que la cantidad que necesita un nifio no es la misma que requiere un adulto
y es por esto que se hace hincapié en que regrese a valoracion nuevamente. Se ha demostrado que
existen factores determinantes para tratar la PKU, por ejemplo, la edad, sexo, IMC y masa libre de
grasa. Ya que se tiene la creencia de que si existe una mayor cantidad de masa magra en el cuerpo.
El metabolismo exigird una mayor demanda de sintesis proteica y como consecuencia el individuo
podré ingerir de cierto modo una mayor cantidad de phe en la dieta. Aunque adn siguen faltando
mas estudios referentes a la composicién corporal y demanda energética en el paciente adulto con
PKU y por lo tanto ain no se puede afirmar esto (Erin, et al., 2009).

Estrategias para mejorar los niveles de phe en sangre y mejorar la
calidad de vida:

4+ Tomar en cuenta las actividades que se realizan durante el dia y la cantidad de sustituto
proteico que debe de ingerir el paciente.

4+ Tomar en cuenta los alimentos que puede consumir con mas frecuencia para cubrir la
demanda energética.

+ Si el paciente sale de casa a comer con amigos, puede hacerlo sin problema de una o dos
veces a la semana. Solo por ese momento puede olvidarse de la prescripcion de la dieta,
siempre y cuando escoja opciones que sean moderadas o bajas en phe. Por ejemplo, papas
fritas, guacamole o ensaladas.

+ La familia y amigos del paciente tienen que estar bien enterados acerca de la PKU, y si el
paciente va de visita con ellos, debe de preguntar si es posible refrigerar su formula y
comida, para poder pasar el rato con ellos.

+ Si el paciente esta de viaje, debe de llevar una lonchera con su comida aparte, ademas de
equiparse con formula, la cual preferentemente no debe de estar muy expuesta a los rayos
de sol

+ Existen bebidas alcoholicas con poco contenido de phe, el paciente puede disfrutar de ellas
con moderacion, sin combinarlas con jugos que contengan aspartamo.

+ Al cumplir los doce afios la adolecente con PKU, debe de estar muy bien informada acerca
del sindrome de PKU materno, y una vez que inicie su vida sexual debe de ser derivada
con un ginecdlogo (Ver capitulo de embarazo y lactancia materna).



Macronutrientes:
Proteinas:

Un error que se comete constantemente en el tratamiento nutricional de los pacientes con PKU en
especial la PKU clasica. Es inferir que el paciente necesita la misma cantidad de proteina que el
adulto o adolecente de la misma edad y complecion sin patologia. Las directrices europeas sugieren
que el requerimiento de proteina se exceda en un 40 % de las recomendaciones que decreta la
FAO/OMS/ONU. Ya que se debe de compensar la baja disponibilidad proteica del sustituto
proteico. Por lo tanto, el sustituto proteico debe de tomarse de 3 a 4 veces al dia para mejor
absorcion, junto con proteinas naturales e hidratos de carbono libres de phe como la fruta
(Rondanelli, et al., 2023). Ademé&s de esto existe una preocupacion latente en el tratamiento
especifico del adulto mayor con PKU, debido que a partir de los 50 afios de edad su necesidad
proteica se incrementa, y se recomienda aumentar en un 25% la ingesta proteica, con el fin de
prevenir perdida de musculo esquelético y en peor de los casos sarcopenia (Firman, et al., 2021).

A pesar de esto, existe un producto alternativo denominado GMP, el cual ha sido bastante
estudiado debido a sus propiedades. Este glicofosfopeptido se conforma de 64 aminoacidos. Es
proveniente del suero de la leche de vaca y tiene un bajo contenido de Phe, Tyr y Trip. Por otro
lado, tienen un alto aporte de otros aminoacidos benéficos para el paciente con PKU,
especificamente contiene de 2 a 5 mg de phe por cada gramo de proteina, e incluso este péptido es
considerado en la elaboracion de distintas formulas infantiles independientemente de la PKU. Y
ademas de brindarles una fuente segura de proteina a estos pacientes. Existe un beneficio extra y
es la proteccion contra Escherichia coli y Vibrio Cholerae ya que inactiva sus toxinas, ademas de
promover el crecimiento de bifitobacterias, modulando asi la respuesta inmune [( (Requena, et al.,
2010) (Sandra, et al., 2012) ] . En cuanto a la aceptacion de productos que son elaborados a base
de GMP, ha sido aceptado tanto por médicos y por pacientes al considerar este producto alternativo
saciable, nutritivo y de paliativo. Incluso en comparacion con algunas mezclas de aminoécidos,
resulta tener una absorcion mas lenta de la proteina y un mejor aprovechamiento (Sareen, 1991 et
al.,). Por si fuera poco, se ha demostrado la gran utilidad en el uso de pacientes adolecentes con
PKU tomando en cuenta la cantidad tolerada de phe al dia (Sandra, et al., 2012).

Por otro lado, existen comprimidos con aminoacidos que también facilitan en apego al tratamiento,
ya que las formulas se caracterizan por un sabor y olor desagradable en algunos casos, aungue su
disponibilidad es cuestionable y por lo tanto se utilizan con mayor frecuencia los sustitutos en
polvo (Rondanelli, et al., 2023).



Lipidos:

Afortunadamente los lipidos no suponen un riesgo en la dieta del paciente con PKU, ya que
tienen un pobre contenido de phe. La mantequilla, margarina y aceite de olivo contienen menos
de 25 mg de phe por cada 100 gr de producto. Tomando en cuenta que su uso es principalmente
para sazonar Y freir estos se pueden consumir sin ser contabilizados (Rondanelli, et al,.2023).

De hecho, cuando se trata de lipidos la principal preocupacion en la PKU es que en algunos casos
no se tiene una fuente benéfica para cubrir las necesidades de este macronutriente. Ya que en los
PKU se han reportado concentraciones de colesterol muy bajas (Castillo, 1988). Frente a esto, en
el afio 2011 en la realizacion de un articulo de revision Guillen-Lopez y Vela-Amieva, nos explican
que esto podria ocurrir por dos posibles razones. La primera y mas acertada es debido a un pobre
o nulo consumo de carnes ricas en grasa que fomentan la sintesis de colesterol. Y, por otro lado,
se estima que al tener niveles altos de phe en sangre, se inhibe la accion de las enzimas 3-hidroxi-
3-metilglutaril-CoA reductasa y mevalonato-5-pirofosfato descarboxilasa. Al utiliza una cantidad
considerable de acetil CoA para la formacion de fenilacetilglutamina y por lo tanto no se sintetiza
la cantidad necesaria de colesterol, para solventar las necesidades del organismo.

Respecto al Omega-3, se ha planteado la necesidad de suplementar este mismo, Ya que podria
tener un impacto positivo en el cerebro de este tipo pacientes. En el afio 2015 se llevé a cabo un
estudio de casos y controles de 43 pacientes con PKU vs 58 controles sanos. Se les midio el perfil
de acidos grasos, el engrosamiento de la capa intima y la activacion plaguetaria. A pesar de que
los participantes con PKU tenian una menor concentracion de colesterol HDL y un mayor nivel de
triglicéridos en sangre. No hubo diferencias significativas en el perfil de acidos grasos omega 3 y
6 en ambos grupos. Esto debido a que los pacientes que son tratados de manera adecuada se les
recomienda cocinar su comida con una fuente de aceite vegetal y suplementarse con Omega 3. Por
lo tanto, si el paciente se suplementa de manera correcta. El aporte de omega-3 no implicara gran
problema (Rondanelli, et al,.2023).

Por otro lado, es de suma importancia tomar en cuenta de que existe evidencia de una menor
sintesis de DHA si es que se encuentran elevados los niveles de phe en sangre, ya que el acido
fenililactico se encarga de desviar la via metabdlica encargada de la sintesis de DHA,; lo que abona
aun mas al incremento de un déficit de salud mental (Infante & Huszagh, 2001).

Durante décadas se ha investigado acerca del gran beneficio de implementar DHA y EPA en la
dieta que consume la poblacion en general, algunos de los de estos aceites esenciales se centran en
mejorar la funcion del hipocampo, ademas de prevenir y tratar trastornos mentales (Steeal et al.,
2014) & (Natacci, L. 2018). Por lo tanto, considerarlos en la suplementacion de cualquier paciente
vale la pena.



Carbohidratos:

Al igual que las proteinas, los carbohidratos son fundamentales en la dieta del PKU. Al ingerirlos
se activa la secrecion de insulina, posteriormente esta hormona se encargara de promover el
transporte de aminoacidos en la célula para la sintesis proteica (Guillen-Lopez & Vela-Amieva
2011). Ademas de esto, su consumo es imprescindible para la prevencion del catabolismo y por
lo tanto un balance nitrogenado negativo, Ya que es necesario adecuar el gasto energeético basal
del paciente con PKU debido que este tipo de pacientes ingieren formulas ampliamente
hidrolizadas y como consecuencia se genera una mayor termogénesis. Una ecuacion que es
recomendada para el calculo energético en nifios y adolescentes con PKU es la de Schoefield, junto
con el aumento del aporte de energia entre un 20% a un 28% del GER (Acosta & Michals 2010).

Desafortunadamente los pacientes con esta patologia dificilmente pueden ingerir alimentos
naturales ricos en hidratos de carbono como por ejemplo los panes, arroz y pastas a pesar de no
tener un aporte proteico considerable en la dieta del paciente sin esta patologia. Para los PKU tan
solo medio gramo de proteina debe de ser considerado en la dieta, especialmente en la PKU clasica.
Por otro lado, afortunadamente existen productos en el mercado convencional que contienen un
aporte significativo de carbohidratos y al mismo tiempo un aporte disminuido de phe, como por
ejemplo algunos productos derivados de la yuca y la mandioca, desde harinas, panes y cereales.
Ademas, existen algunos productos derivados del cactus como tortillas y tostadas que con medida
también se pueden llegar a valorar en la dieta del paciente. Se pueden utilizar en ensaladas o en la
elaboracion de postres que sin duda serdn de gran ayuda para sobrellevar el tratamiento (Van
Weberg et al., 2017).



Sobrepeso y Obesidad:

En algunos casos los pacientes presentan sobrepeso u obesidad, puesto que los alimentos que se
consumen con mayor libertad resultan ser los que aportan un mayor aporte calorico. Incluso existe
evidencia de que frecuentemente en los pacientes con obesidad, se ven indices de glucemia y
resistencia en insulina, y como consecuencia se complica ain mas el tratamiento (Rondanelli, et
al., 2023).

Si bien, alguno es cierto que existen alimentos que son libres en gluten y en phe estos resultan
resultan ser poco nutritivos y bastante caléricos en comparacion con los alimentos convencionales
(Ribcka, 2023). Por lo tanto, lamentablemente si se llega a este punto se debe de restringir aun mas
al paciente disminuyendo su GET y moderar el consumo de alimentos libres de phe, pero ricos en
grasas.

Nota: Para que esto no ocurra es necesario fomentar la actividad fisica en el paciente, tomando en
cuenta las medidas necesarias.

MacDonald y sus colaboradores nos dan las siguientes recomendaciones para tratar el sobrepeso
con PKU:

Reducir el consumo de bebidas azucaradas a pesar de que no contengan aspartarmo
Aumentar el consumo de fruta y verdura que contenga un aporte igual o menor de 75 mg
de phe por cada 100 gr del alimento.

Utilizar Gnicamente agua para la realizacion del sustituto proteico.

Utilizar bebidas de coco o almendras sin azucar.

Indicar porciones menores de productos a base tapioca

Limitar el consumo de papas fritas, dulces, chips de verdura, mieles, aceites y
mermeladas.

Recomendar el uso de aceites en aerosol.

Fomentar la actividad fisica, por lo menos realizarla de 30 a 45 minutos.
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Deporte:

Existe evidencia de que el ejercicio ocasiona respuestas metabolicas similares en personas con
PKU y personas sin alguna patologia grave aparente (Grinert, et al., 2013) Y al parecer no varia
la TMB, en pacientes con diagnostico temprano y en personas sin patologia (Allen, et al., 1995).

A pesar de que aln no existe hasta la fecha una clara evidencia del efecto en la realizacion de
ejercid en el paciente con PKU, este se recomienda realizar debido a la preocupacion de padecer
enfermedades relacionadas con los huesos (Mazzola, 2015). Al inicio del capitulo se informo
acerca de una posible correlacidn positiva entre la masa libre de grasa y una mayor tolerancia a la
phe debido a una mayor demanda de sintesis proteica para la generacion de tejido muscular (Erin,
et al., 2009). Por lo tanto, la realizacion constante de ejercicio de forma aguda puede aportar
beneficios en estos pacientes., Siempre y cuando se tomen en cuenta estas medidas que informan
MacDonald y sus colaboradores:

+ Procurar una dieta alta en carbohidratos: Consumir hidratos de carbono antes y después de
realizar ejercicio, algunas opciones son productos a base de tapioca y panes bajos en gluten.
De igual manera se puede considerar el consumo de papa, camote, maiz y cereales con
medida, Cuando se realice ejercicio de resistencia que dure entre 1 a 2.5 horas se debe de
administrar entre 30 a 60 gr de carbohidratos por cada hora que se practique este tipo de
actividades.

+ Tomar en cuenta el peso antes y después de realizar ejercicio, para tener una correcta
hidratacion.

+ Después de ejercitarse se debe de ingerir 20 gr de sustituto proteico 0 mas para evitar un
estado catabdlico.



Salud en los huesos:

Una preocupacion latente para los pacientes con PKU es que estos lleguen a presentar osteopenia
0 en el peor de los casos osteoporosis. Ya que se han registrados estudios donde se profundiza
acerca de esta situacion. En un estudio realizado por Pérez-Duefias y sus colaboradores en el afio
2002, se dieron cuenta que al comparar los niveles de calcio y magnesio en pacientes adolescentes
y adultos con PKU contra pacientes sin la patologia. No tenian alguna diferencia significativa entre
ambos grupos. Sin embargo, si se encontraron defectos en la mineralizacién 6sea en el grupo PKU.
Un hecho que llama la atencion es que se ha visto una menor predisposicion a tener este tipo de
padecimientos si es que el paciente mantiene un rango saludable en los niveles correctos de phe
en sangre. Abanando esto, en un estudio elaborado en el afio 2007 por Modan-Moses y cols. Revelo
que de los 31 pacientes con PKU incluidos en dicha muestra 11 de ellos fueron diagnosticados con
osteopenia, mientras que 2 de ellos resultaron afectados por osteoporosis. La media y desviacion
estandar de los niveles séricos de phe, en este estudio fueron de 968 +/- 526 micromol/L o (16 +/-
8,7 mg/dl). Tomando en cuenta que en USA ya se considera un nivel excesivo de phe cuando se
llega a 9.1 mg/dl, Los niveles que presentaron los sujetos de este estudio fueron indiscutiblemente
inadecuados y excesivos. Y tomando en cuenta la idea de Perez-Duefias, este marcador inusual
podria estar influyendo en la aparicion de estas enfermedades.

La fuente més viable de calcio y vitamina D en esta enfermedad es indiscutiblemente su sustituto
proteico o formula metabdlica, por lo tanto, el nutriélogo o médico que esté a cargo del paciente
debe de vigilar que el apego del paciente para que estas complicaciones no lleguen a aparecer
nunca en el paciente geriatrico o adulto (Arcos-Cuevas & Vela-Amieva). Para complementar el
aporte de vitamina D y calcio hasta la fecha lo Unico que se sugiere es suplementar por medio de
pastillas, Gnicamente en caso de ser necesario. Para prevenir hipercalcemia o ver que no existe una
posible defiencia, se le puede indicar al paciente que se realice la prueba de 25-OH. Y apartir del
resultado valorar si es necesaria la suplementacion y/o hacer un cambio en la dieta [ (Arcos-Cuevas
& Vela-Amieva 2012) (Modan-Moses et al., 2007) ].

Una posible causa subyacente, podria ser un alto consumo de potasio y un PRAL negativo, ya que
las frutas y verduras son casi libres para estos pacientes. El potasio intercambia H+ en la parte
distal de la nefrona, por lo tanto, el calcio se excrete por la orina y como consecuencia se suprime
la reabsorcion de calcio (Rovelli et al., 2023).

Por ultimo, se ha descrito que la suplementacion de creatina podria ser Gtil en estos pacientes, ya
que se ha visto que en roedores afectados por PKU que ingerian esta sustancia tenian una mayor
respuesta de la enzima fosfatasa alcalina que impartia su funcién en los huesos. Aungue, por otro
lado, si aumentaba de manera dréastica los niveles de phe. Desafortunadamente este no es un
tratamiento viable, pues se veria bastante mermada la calidad de vida los pacientes con esta
patologia. Es por esto que Unicamente se sugiera continuar con la suplementacién de calcio,
vitamina D y el sustituto proteico (Dobrowolski, et al., 2023).



Aspectos pSICO|OgICOSZ

Es importante tomar en cuenta que tan solo el hecho de sobrellevar una enfermedad poco estudiada
por los médicos, que te restringe tu capacidad de convivencia, es una carga emocional bastante
grande independientemente de los niveles de phe del paciente. Algunos factores desmotivantes
para no seguir con el tratamiento son el costo elevado del sustituto proteico y alimentos
alternativos, la falta de tiempo para preparar alimentos especiales y la incomprensién de amigos y
familiares (Becsei, et al., 2021). En el afio 2020 se realiz6 un estudio cualitativo, donde se le pedia
a dos grupos de adultos con PKU, (uno de estos grupos era de pacientes adherentes a la dieta y el
otro no lo era) Que realizaran actividades creativas ya sean textos y/o dibujos donde expresaran
que tan dificil era vivir con esta enfermedad. Algunos de ellos escribieron frases motivadoras que
les ayudaban a sobrellevar la enfermedad. Y por otro lado ilustraban las dificultades de seguirla,
representadas en un dibujo. Para uno de los participantes la PKU era como una fuerza invisible
que los asechaba. Otros participantes se representaban como un gatito indefenso mientras que la
PKU era un ledn que iba a cazarlos. Una diferencia significativa entre el grupo adherente y no
adherente, fue él apoya de la familia y amigos, los participantes con mayor adherencia se dieron
cuenta que tanto la familia y amigos eran un pilar importante que los motivaba a seguir adelante
(Borghia, et al., 2020). Frente a esto, se sugiere que el paciente sea derivado con un psicologo.
Para tener una mayor motivacion y por lo tanto un mayor apego.

Otro aspecto que se debe de tomar en cuenta es el importante papel de la TYR en el estado de
animo del paciente. Naturalmente, al ingerir phe por medio de PAH, phe pasara a ser tyr. La TYR
se precursora de neurotransmisores indispensables para gozar de un buen estado de animo. En la
PKU esto no ocurre de la misma manera ya que la actividad de HAP es nulo o inexistente. Y como
consecuencia el paciente debe suplementarse con TYR. Ya que a pesar de que el paciente no tolera
la phe. Sigue necesitando de TYR. (Gassio et al., 2019).



En la siguiente imagen se explica el mecanismo de como puede afectar la deficiencia de este
aminoacido a la salud mental de estos pacientes.
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Una de las regiones del cerebro més afectadas por las consecuencias de la PKU, es la sustancia
blanca, ademéas se han visto afecciones en el 16bulo parietal y occipital, la protuberancia, el
hipocampo vy el talamo. inclusive se ha llegado a notar un aumento en el volumen del cerebro.
(Hawks et al., 2019). Inexplicablemente en algunos casos a pesar de ser pacientes que se ha
diagnosticado de manera tardia, no presentan sintomas tan graves a diferencia de otros pacientes
que también tienen PKU tardia y comparten caracteristicas similares, desde luego se necesita
seguir investigando para saber como es que ocurre esto. (Djsktra et., al 2021).

En cuanto a los pacientes que son diagnosticados a tiempo, las afecciones neuronales suelen
pasarse por alto, o llegan a estar ocultas y sin prestarles atencion alguna, estas pueden ver
representadas como una afeccién leve en la velocidad del procesamiento mental y la dificultad
para socializar (Paralasi, et al, 2023). Una explicacion a esto podria deberse a que incluso en estos
pacientes se ve un déficit de los neurotransmisores dopaminergicos y 5-HT, a tal grado que les
podria comparar con los enfermos de Parkinson. (Burlina, et al., 2000) Debido a esto, incluso en
los pacientes que siguen con su tratamiento, se les recomienda asistir a terapia psicoldgica o si es
necesario acudir con un psiquiatra.



Cuidados en el Embarazo:
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Embarazo PKU:

La adolecente o mujer con PKU debe de tomar \
verdaderamente en cuenta si es que desea concebir un
hijo. Puesto que su embarazo debe de estar
planificado, cuanto antes mejor. Desafortunadamente,
el principal afectado sera en bebe producto de una
madre pku que no tuvo un buen control dietético
durante el embarazo y meses antes de su concepcion.
Es necesario tomar en cuenta que el feto dobla el
contenido de phe que suministra la madre, dando
lugar a afecciones graves, tales como cardiopatias,
microcefalia y retraso mental entre otras comorbilidades (Van Spronsen, et al., 2017) (Rohde, et
al., 2021). Incluso en un estudio realizado por Acosta y sus colaboradores en el afio 2001,
demostraron el gran impacto de mantener la phe sanguinea en un nivel menor de 6 mg/dl,
demostrando que el perimetro cefélico de los bebes productos de madres que tenian un buen
cuidado, demostraba medidas normales a diferencia de otro grupo de madres que no tuvo los
cuidados necesarios ya que sus bebes si tenian medidas inferiores. Incluso en este mismo estudio
se informa acerca de como la madre puede ingerir mas phe durante el segundo y tercer trimestre
del embarazo. Pues al parecer se ve influenciada la actividad enzimatica fetal. Por lo tanto, este
grupo etario debe de asistir constantemente a consulta médica para valorar la posibilidad de
actualizar su plan alimenticio. Siguiendo la misma linea Rohde y sus colaboradores nos dan a
conocer la importancia de reforzar el apoyo a estas mujeres. Se debe de informar a la adolescente
0 mujer con este padecimiento que debe de informar a su centro médico cuando desee embarazarse,
para que el genetista, el ginecdlogo y su nutricionista comienzan a valorar su tratamiento, ademas
de ofrecer folletos con alimentos hipoproteicos, asi como dar charlas de prevencion.

Tomando en cuento lo antes mencionado, En un manual elaborado en el afio 2020 (MacDonald et
al., 2020) se dan las siguientes recomendaciones para sobrellevar de la mejor manera el embarazo
PKU:



Planificacion:
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La paciente deberé contactarse de 4 a 6 meses previos, antes de que desee quedar
embarazada.

Si los niveles son superiores a 6 mg/dl, disminuya la ingesta de phe gradualmente, hasta
que los niveles correspondan al rango adecuado.

Educar a la paciente acerca de su dieta y la enfermedad (estar seguros de que comprenda
muy bien la dieta).

Si la paciente no ingiere sustituto proteico, contactar con el seguro social para que se le
aporte una, y en caso de ser necesario suplementar mas nutrientes.

La paciente debe de familiarizarse con alimentos de bajo contenido proteico.

Brindar distintos mends apoyandose con un nutricionista

Su pareja y familia deben de comprender su tratamiento y enfermedad, asi como apoyar y
motivar a la mujer con PKU.

La phe sanguinea se debe de tomar una vez a la semana y no una vez al mes.

Tal y como se mencion6 anteriormente los niveles deben de estar entre 2 a 6 mg/dl
incluso antes de la concepcion del bebe. Una vez que se haya conseguido un rango
adecuado tres veces consecutivas, la mujer puede empezar a intentar quedar embarazada.
Asegurarse de que la paciente sepa como pinchar su dedo y plasmar sus gotas de sangre
en el papel filtro.

Sugerir algin tratamiento anticonceptivo hasta que entre en el rango 6ptimo.
Suplementar con &cido folico.

Llevar un expediente con lo siguiente:

FEFEEE R

Peso y altura

IMC

Bioquimica nutricional basal

Recordatorio de 24 horas, 3 dias antes de realizar el tamizaje (Valorar educacion
dietética)

Historial de control de phe en sangre

Establecer patrones de trabajo y apoyo de parte de la pareja y la familia
Conocimiento de medicamentos y comorbilidades

Organizar suministros dietéticos

Numero de contacto



Nauseas y VOomitos:

Estos problemas suelen aparecer en el primer trimestre al igual que en mujeres sin PKU, por lo
tanto, se debe de controlar la acidez estomacal, en estos casos se debe de dar una terapia
antiemética segura que controle estos sintomas para prevenir una posible desnutricion en la
paciente.

Suplementacion:

+ Las mujeres embarazadas con PKU deben suplementarse con 400 pg/dia de écido félico,
desde antes de iniciar la terapia pre-concepcion hasta que termine el embarazo.

4+ Mientras que la mujer tome correctamente el sustituto proteico no necesitara
suplementarse con una dosis extra de tirosina.

+ Se debe de suplementar de 200 a 300 mg/dia de DHA, si es que el sustituto proteico no
contiene este aceite esencial. (Algunas mujeres con PKU ya se suplementan con DHA, en
ese caso valorar la cantidad que ya se ingiere).

Control del peso:

+ EIl GET varia en cada paciente, sin embargo, es comdn que en el primer trimestre la
mujer baje de peso, debido a que este no se cubre. En mujeres embarazadas con PKU esto
puede causar niveles altos de phe como consecuencia del catabolismo.

Otras posibles causas de un bajo peso podrian ser el rechazo al sustituto proteicoy a la
comida baja en proteinas.

Se recomienda ingerir refrigerios saludables durante el dia, como por ejemplo un bidnico
de fruta con mermelada o con miel.

El peso debe de monitorearse cada semana hasta que entre en un rango adecuado (El peso
que debe de aumentar por trimestre es igual que en las embarazadas sin PKU).

En caso de tener sobrepeso u obesidad, disminuir el consumo de alimentos grasosos y/o
azucarados bajos en phe, ademas se recomienda. Hacer actividad fisica de moderada a
leve.

= + +



Etapa Post-Embarazo:

Es importante que la mujer tome en cuenta que a pesar de ya no estar embarazada debe de seguir
con su tratamiento nutricional, los niveles altos en phe en sangre estan asociados a una tasa mayor
de depresion y por lo tanto a una falla en la lactancia materna. Ademas de tener un estado bajo
estado de &nimo para cuidar de su bebe. De lo contrario al tener los niveles de phe en un rango
adecuado, la madre tendra un mejor animo para convivir y cuidar de su hijo.

La madre puede y debe amamantar a su bebe, independientemente si sus niveles de phe en sangre
estan en un rango adecuado. Al igual que un bebe saludable, el infante debe de ganar peso y
estatura conforme vayan pasando las semanas. Por otro lado, es necesario tomar en cuenta que la
madre debe de ingerir una mayor cantidad de alimento para cubrir las demandas de la lactancia.
La mujer debe de consumir alrededor de 500 kcal adicionales, ademés de una cantidad mayor de
proteina 25 g/dia. Como consecuencia a esto, la mujer debera de consumir refrigerios bajos en phe
a lo largo del dia.

Por altimo, es importante recordarle a la madre que después del parto debe reanudar su tratamiento
anticonceptivo, para evitar un embarazo no planificado.

Recomendaciones especificas para la ingesta de proteinas, fenilalanina y tirosina para mujeres
embarazadas con PKU:

Phe (mg/dia) Tyr (mg/dia) Proteina ( g/kg)
Primer trimestre 265-770 6,000-7,600 >70
Segundo trimestre 400-1,650 6,000-7,600 >70
Tercer trimestre 700-2,275 6,000-7,600 >70
Lactancia 700-2,275 6,000-7,600 >70

Recuperado de: Vockley et al., 2013 Phenylalanine hydroxylase deficiency: diagnosis and
management guideline



Generalidades del tratamiento nutricional:

o‘o‘
®e

‘0

AOK

¢ ¢ 0000
IR K IR 4

¢

KX,

e

iméagenes obtenidas de freepik



Calculo del GET en nifios y adolescentes:

Ecuacidn de Schofiled:

Schofield con peso v estatura:

Genero: Edad (en afos) Ecuacion
Hombres: 3-10 (19.6 X P) + (130.3 X E) +414.9
10-18 (16.25 X P) + (137.2 X E) + 515.5
Mujeres: 3-10 (16.97 X P) + (161.8 X E) + 371.2
10-18 (8.365X P) + (465 X E) + 200

Schofield con peso:

Genero: Edad (en afos) Ecuacion
Hombres: 3-10 (22.706 X P) + 504.3
10-18 (17.686 X P) + 658.2
Mujeres: 3-10 (20.315 X P) + 485.9
10-18 (13.384 X P) + 692.6

Recuperado de: Tratamiento dietético nutricional del paciente pediatrico y adolescente con

FENILCETONURIA en 1° 2°y 3er nivel de atencion (2016).

*Nota: En adultos no se ha descrito una ecuacion especifica que sea Util para la obtencion del GET




Recomendaciones nutricionales para pacientes con

fenilcetonuria:
Fenilalanina Tirosina Proteina Energia (kcal/kg) Agua (ml/kg)
(mg/kg) (mg/kg) (9/kg)

Lactantes:
(meses de edad)
0a3 25a70 300 a 350 3.50a3.00 120 (145-95) 160-135
3ab 20 a 45 300 a 350 3.50 a3.00 120 (145-95) 160-135
6a9 15a35 250 a 300 3.00a2.50 110 (135-80) 145-125
9al2 10a 35 250 a 300 3.00a2.50 110 (135-80) 135-120
Nifios y nifias mg/dia g/dia g/dia Kcal/dia ml/dia
1 a4 afios 200- 400 1.72-3.00 > 30 1,300 (9,00-1800) 9,00- 1,800
4 a7 ahos 210-450 2.25-3.50 > 35 1,700 (1,300-2300) 1,300-2,300
7 a 11 afios 220-500 2.55-4.00 > 40 2,400 (1,650-3300) 1,650-3,300
Mujer
11 a 15 afios 225-900 3.45-5.00 > 50 2,200 (1,500-3000) 1,500-3,000
15 a 19 afos 230-700 3.45-5.00 >55 2,100 (1,200 -3,000) 1,200-3,000
> 19 afios 220-750 3.75-5.00 >60 2,100 (1,400 — 2,500) | 2,100- 2,500
Hombre
11 a 15 afos 225-900 3.38-5.00 >55 2,700 (2,000 -3,700) | 2,000-3,700
15 a 19 afios 295-1,100 4.42-6.50 > 65 2,800 (2,000 -3,900) | 2,100-3,900
> 19 afios 290- 1,200 4.35-6.50 >70 2,900 (2,000-3,300) 2,000-3,300

Recuperado de: Tratamiento dietético nutricional del paciente pediatrico y adolescente con
FENILCETONURIA en 1° 2°y 3er nivel de atencion (2016).

Genotipos:

Antes que nada, es necesario tomar en cuenta cada una de las deficiencias de la enzima
fenilalanina hidroxilasa (PAH) que se han documentado en la literatura (Camp & Parisi, 2014) :

Seguimiento en el tratamiento nutricional:

Los niveles de phe en sangre se pueden incrementar hasta este punto dependiendo el genotipo de

la enfermedad:

Fenilcetonuria clasica: Los niveles que pueden manifestarse es un rango mayor a 1200 umol/L

(>20 mg/dl).

Fenilcetonuria Moderada: Los niveles que pueden manifestarse son de 900 a 1,200 umol/L (15-

20 mg/dl).

Fenilcetonuria Leve: Los niveles que pueden manifestarse son de 600 a 900 umol/L (10-15
mg/dl).




Asignacion de la phe en la dieta:

Si bien existe un rango promedio de phe que tolera el paciente de acuerdo a su edad, su plan
alimenticio tiene que ser especifico e individualizado. Para que esto ocurra, desafortunadamente
debe de ser a prueba y error. Como punto de partida se debe de tomar en cuenta el genotipo de la
PKU y dependiendo como vaya reaccionando el paciente puede aumentar o disminuir el contenido
de phe en la dieta, recordando que cada gramo de proteina equivale a 50 mg de phe.

Existen diferentes sistemas para contar los gramos de phe y los gramos de proteina que se
consumen durante todo el dia, el paciente o los padres del paciente deben de escoger el que mejor
les parezca (MacDonald, 2020).

Lista de alimentos y equivalentes para los pacientes con fenilcetonuria:

. Preferir consumo Moderar su consumo

Cereales y Tubérculos:

Alimento Medida Peso (gr o Phe Tyr Proteina | Energia
casera ml) (mg) (mg)
All bran ® 1 cda 5gr 29 22 0.8 13
Arroz blanco 2 cdas 26gr 32 20 0.6 33
|Arrozinflado | %detza | 10gr [ 28 | 37 [ 07 | 42 |
Bran flakes ® 2 cdas 20gr 30 20 0.7 19
Camote lcda+1% 31gr 30 21 0.5 32
cdita
Cheerios ® 3 cdas 4 gr 35 23 0.6 17
Doritos ® 5 piezas 9gr 28 17 0.7 44
Elote en granos | 2 cdas 20 gr 32 26 0.7 22
Espagueti 2 cdas 19 gr 33 17 0.6 21
Fritos ® 5 piezas 10 gr 30 22 0.7 55

Galletas saladas

Papa Y4 de taza 30 gr 31 26 0.7 33




Papas Sabritas ® | 5 piezas 10 gr 29 24 0.6 52

Papas a la 4 piezas 20 gr 32 19 07 64
francesa

[Popcomos®  [6cdas | 1lgr [ 20 [ 24 [ 06 [ 43 |

Suavicremas 3 piezas 12gr 32 19 0.6 55
vainilla ®

Tortilla de maiz | ¥ de pieza 8gr 36 29 0.7 27
Totopos 1 pieza 8gr 36 29 0.7 27




Frutas:

Alimento Medida Peso (gr o Phe Tyr Proteina | Energia
casera ml) (mg) (mg)

Aguacate lcda+2 23 gr 17 12 0.5 38
cditas

Plaano  |3cdas | 42¢gr | 16 | 10 | 04 | 39




Grasas:

Alimento Medida Peso (gr o Phe Tyr Proteina | Energia
casera ml) (mg) (mg)

Verduras:
Alimento Medida Peso (gr o Phe Tyr Proteina | Energia
casera ml) (mg) (mg)

 Brocolicocido | 2cdas | 20gr | 18 | 183 | 06 | 67

| |
Coliflor cocida  |3cdas | 23gr | 16 | 10 | 03 | 6 |

Chicharos 1 cda 10 gr 17 10 0.5 7
enlatados
cocidos

Ejotes 2 cditas 16 gr 14 9 0.4 2
Espinacas 1 cda 12gr 16 13 0.4 2
cocidas o

congeladas




Recuperado de: Tratamiento dietético nutricional del paciente pediatrico y adolescente con

FENILCETONURIA en 1°, 2°y 3er nivel de atencién (2016).

Nota: Este sistema de equivalentes es mas efectivo en pacientes pediatricos, debido al volumen
de las porciones.

Alimentos y condimentos con muy poco contenido de phe:

Lol ok ol SR R S ol R R ol SR o Sl o R R N R R

Café instantaneo

Fresas congeladas

Chocolate en jarabe

Chocolate en polvo

Manzana en deshidratada o en almibar
Bombones

Puré de manzana
Manzana pequefia
Mermelada

Néctar de durazno
Mermelada

Nieve de frutas
Paletas de frutas
Coco rayado

Salsa BBQ

Azucar Glass
Aceite vegetal
AzUcar morena
Caramelos macizos
Gatorade

A N N N N AT

Guanabana

Guayaba cruda o en almibar
Mamey

Jarabe de maple

Jugo de arandano

Jugo de manzana enlatado

Miel de abeja

Maicena

Refresco sin cafeina v sin aspartamo

Tang

Tapioca seca

*Nota: Cuidar el consumo de estos alimentos



Alimentos alternativos con muy poco contenido de phe,
disponibles en el mercado mexicano:
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Prs: 0.7 gr *Tortilla :
Prs: 0.24 * 50 gr
Phe: 35mq *Tortilla
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Prs: 0.0gr * 50 gr
Phe: Omg * 50 gr




“PKU diet” aplicacion util para el conteo de proteina y phe en

la dieta;

PKU diet es una de las mejores aplicaciones para calcular en la cantidad de phe que se consume
durante el dia, incluso toma en cuenta la cantidad de grasa, carbohidratos y proteina natural
proveniente de los alimentos. A continuacion, se dard un ejemplo:

Romina es madre de Arturo un nifio de 3 afios con PKU clésica que tan solo tolera 200 mg de
phe (4 gr de proteina). Para calcular la cantidad de phe en la dieta, Romina se apoyara de la
aplicacion “PKU diet

La comida a preparar es la siguiente:
Desayuno: Calabacitas a la mexicana con papas- Bebida: Jugo de Uva
Almuerzo: Chayote con maiz a la mantequilla — Bebida: Jugo de manzana

Cena: Plato de cereal Corn pops con leche de coco y mango —Bebida: Agua natural

534@%0© B Reloal 8 534 @ - St 534S - o Feleal &
Hoy (25 Nov) B Hoy (25 Nov) B Hoy (25 Nov) ©
431 0 Q 4.31 0 \ 4.31 0 i
443.24 — 196.92 443.24 E = 196.92 [443.24 ! 196.92
2675 | 59.68 SR T ‘ @ - | 2675 | @
1 Desayuno +
2 Almuerzo =+ 3 Cena 25
o
4 productos 3 productos
Calabaza
Kcal 1625  Fen.22.1 Ghayote gorido Corn Pops ®
Pn 0.72 Pe 0 65, Keal 9.6 Een; 14.28 Kcal 84.04 Fen. 57.99
Gras 0.07 Carb 2.99 Sl S 40, Pn 0.8 Pe 0 225
Gras 0.19 Carb 2.04 Gras O Carb 19.8
Jugo de uva
Kcal 37 Fen.2.5 Mantequllla Mango Picado
Pn 0.1 Pe 0 50, Kcal 86.04 Fen. 5 Kcal 28.16 Fen.7.35
Gras 0.1 Carb 8.3 Pn 0.1 R 124 Pn 0.25 Pe 0 44
Gras 9.72 Carb 0.01 Gras 0.18 Carb 6.6
Jitomate Crudo
Keal 3.6 Fen.596 Maiz Agua/leche de coco
Pn0.18 Pe0 20, Keali22:25 Eei sl s Kcal 5 Fen. 5.5
Gras 0.04 Carb0.78 Pn 0.83 Pe O 25, Pn0.15 Pe 0 505
* Coplardls Pegarsdla + Copiar dia Pegar dia + Copiar dia Pegar dia
oo
oo , oo

Dieta M oo
juct Dieta Ma

[11 @) < Il PK

Https://play.google.com/store/apps/details?id=app.pkudiet&hl=en_US

diet




Calculo de phe Manual:

Un paciente masculino de 34 afios con PKU clésica, desea comer un pingiiino marinela, sin
embargo, no conoce cuentos mg de phe contiene una unidad (1 panquecito). Para saber esto hay
que tomar en cuenta que en cada gramo de proteina contiene 50 mg de phe (Women’s Children
Hospital, 2017) por lo tanto, se llevara a cabo una regla de tres en el siguiente ejemplo:

100 gr de producto contienen 3.9 gr de proteina, es decir 195 mg de phe
Entonces la ecuacion seria la siguiente: *

100 gr

40 gr

X=78 mg de phe por cada pinglino

Energia (Kcal)
Proteinas (g)
GrasaTotal (g)
Grasa Saturada (g)
Grasa Monoinsaturada (g)
Grasa Poliinsaturada (g)
Acidos Grasos Trans (g)
Colesterol (mg)
Hidratos de Carbono Disp. (g)
Azlcares Totales (g)
Sodio (mg)

Modificado de: Tabla de alimentos disponibles en Chile segiin su contenido de phe (FA) para el
tratamiento de pacientes con Fenilquetunuria, (2021) INTA



Verduras y Frutas libres en la dieta:

Tal y como se menciono anteriormente, las verduras y frutas que contienen <75 de phe por cada
100 gr. Se podran considerar de libre consumo. Aunque cabe sefialar que aln falta que se
documente una mayor bibliografia que avale esto. Asi que el consumo libre de estos alimentos va
sobre criterio del médico y/o nutricionista (Rohde, et al., 2014)

Frutas:

Frambuesas
Cerezas
Nisperos
Meldn
Nectarinas
Aceitunas
Naranjas
Toronjas
Mango
Uvas
Melocotones
Sandia
Manzana
Kiwi
Membrillo
Limon
Higo
Granada
Grosellas
Arandanos
Lima

Pifa
Mandarina

R R SRR SR SR SRR S R SR SR SR SR SR SR S SR R

Verduras:

4 Alcachofas
+ Berenjena
4+ Ajo
+ Pepinoy pepinillos
4+ Col
+ Zanahoria
+ Remolacha
& Perejil
4 Apio
&+ Jitomate
& Puré de jitomate
4 Lechuga
4 Chayote

Recuperado de:



El seméaforo de la PKU:

Carnes: Todo tipo (ternera, cordero, cerdo, jamon, tocino,
ganso visceras, salchichas, res o cualquier tipo de carne)

Pescados: (Salmon, Atun, Tilapia, Robalo o cualquier tipo).

Quesos y lacteos: Todos e incluos los untables (a excepcion
de los veganos).

k.com - 2203020861

Frutos secos Freepik es

Pan, harina, pasteles y galletas (A excepcion de algunos
productos sin gluten).

Soja: Todos sus derivados

Aspartamo: Edulcorante articicial que contiene Phe (E951)

Recuperade de: M. Ruiz F. Sanchez-Velarde J Dalmau Tratamiente nutricional de los errores
innatos del metabolismo (2004).




Consideraciones:

Normalmente, se recomienda una ingesta mayor del IDR en micronutrientes para estos pacientes.
Se deben de suministrar conforme la edad del paciente. Debido al poco acceso de algunos
nutrientes que solo se encuentran en alimentos ricos en proteinas. (Almeida, et al., 2020). Distintas
investigaciones han demostrado claras deficiencias de los siguientes micronutrientes: pre-
albumina, selenio, vitamina D, hierro, cobre y zinc (Bastidas, et al., 2021). Sin embargo, la
vitamina que se ve mas afectada por este padecimiento es la vitamina B12, principalmente en los
pacientes que no tienen un apego correcto con su sustituto proteico, este déficit es mas frecuente
en adolescentes y adultos (Bastidas, et al., 2021). Incluso estos pacientes tienen alterado el
metabolismo del niacina, biotina, vitamina A y D. Por lo tanto, estos micronutrientes se deben de

considerar en la dieta y si es necesario se deben de suplementar.

Evaluacioén clinica: | De0Oalafio | De 1a 7 afios De 8 a 18 afios Adultos
Analisis de Semanalmen | Mensual o cada | Cada6al12 Cada6al?
nutrimentos, ingesta | te a 6 meses meses meses
dietética, mensualmen
exploracion fisicay | te
educacion dietética.
Antropometria: En cada cita | En cada cita Semanal a Semanal a
Peso, altura, hasta los 36 mensual mensual
perimetro cefélico e meses
IMC
Cita de seguimiento | Semanal o Semanal o Semanal a Mensual
nutricional: dos veces mensual mensualmente
(Ajustar dieta por semana
dependiendo de las
concentraciones de
phe).
Bioquimica: - - - -
Fenilalanina De una a dos | Semanal o Semanal o Mensual
veces por mensual mensual
semana
Tirosina De una o dos | Semanal o Semanal o Mensual
Veces por mensual mensual
semana
Pre albumina 6-12 meses | 6-12 meses 6-12 meses 6-12 meses
Aminoacidos en Mensual En cadavisitaa | Encadavisitaa | En cada visitaa
plasma para cada la clinica la clinica la clinica
tres meses




Albumina/proteina 6-12 meses | 6-12 meses 6-12 meses 6-12 meses
total

Vitamina D 25-OH Anual Anual Anual Anual
Biometria hematica | Anual Anual Anual Anual
completa

Ferritina Anual Anual Anual Anual
Bioquimica de - - - -

acuerdo a las

necesidades

B12, B6, folatos, De acuerdo | De acuerdo con | De acuerdo con | De acuerdo con
vitamina A, cobre con la la valoracion la valoracion la valoracion
selenio y aa valoracion medica medica medica
esenciales medica

Radioldgica - - - -

DXA NA NA Cada 3-5 aafios a | Cada 5 afios.

partir de los 8
anos

Recuperado de: Tratamiento dietético nutricional del paciente pediatrico y adolescente con
FENILCETONURIA en 1°, 2°y 3er nivel de atencién (2016).
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