
Fenilcetonuria
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T R A T A M I E N T O

-Restricción dietética de fenilalanina

 

El tratamiento de la fenilcetonuria consiste en

la restricción dietética de fenilalanina durante

toda la vida. Todas las proteínas naturales

contienen alrededor de un 4% de fenilalanina.

Por lo tanto, los alimentos básicos incluyen:

 

+Alimentos naturales con escasas proteínas (p.

ej., frutas, verduras, ciertos cereales)

 

+Hidrolizados de proteínas tratados para

eliminar la fenilalanina.

 

+Mezclas de aminoácidos elementales libres de

fenilalanina

C O N S E C U E N C I A S

La acumulación de fenilalanina es tóxica para el

sistema nervioso, por lo que si esta enfermedad

no se trata a tiempo puede producir daños

cerebrales y reetraso mental
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P A T R Ó N  D E  H E R E N C I A
A U T O R E C E S I V A

Los dos alelos del paciente deben estar mutados

F E N I L A L A N I N A

Los infectados no pueden

transformar la fenilalanina en

tirosina, un aminoacido esencial en

proceso de formación de

neurotranmisores. Por lo que se

acumula la fenilalanina

G E N

Está causada por una amplia gama de

mutaciones en el gen PAH (12q22-

q24.2), que codifica la fenilalanina

hidroxilasa. 


