FENILCETONURIA (PKU)

Dué es la fenilcetonuria (PKU)?

La fenilcetonuria (PKU) es un trastorno de la degrada-
cién de un aminoéacido, la fenilalanina. Decimos que es

un error congénito del metabolismo de la fenilalanina.
2. ¢ Qué es el metabolismo?

El metabolismo es el conjunto de reacciones quimicas
que tienen lugar en nuestro organismo gracias a las cua-
les se generan todos los compuestos que van a formar
los 6rganos vy tejidos, y también la energia necesaria
para que podamos vivir, movernos, crecer y pensar, €s
decir, para que funcione todo nuestro cuerpo. Todas
estas reacciones se realizan en cadena, formando vias
metabdlicas, de manera que cada compuesto tiene su
propia via para formarse y para degradarse convirtién-
dose en energia. Todas estas reacciones se realizan,
gracias a la accién de unas proteinas, las enzimas, que

las facilitan.
3. ;Qué es la fenilalanina?

La fenilalanina es un aminoacido, molécula simple que

forma parte de las proteinas. Las proteinas estan consti-

tuidas por una cadena
muy larga de aminoa-
cidos, que se enlazan
como las perlas de un

collar, en un orden es-

pecial para cada una

Hn

fenilalanina

de ellas, que determi-
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forma en el espacio y con ello, su buen funciona-
miento. Cuando las proteinas se degradan, se liberan
los aminoacidos y estos pueden tilizarse para formar
otras proteinas nuevas de nuestro organismo o bien
para generar energia. La fenilalanina tiene su propia via
metabdlica, por la cual es capaz de formar un aminoaci-
do muy parecido a €lla, la tirosina, gracias a la accion de

una enzima, la fenilalanina hidroxilasa (PAH).

PKU: deficiencia de PAH
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4. ¢ Qué significa un error metabolico?

Cuando existe un error en el metabolismo alguna de
estas reacciones no se produce tan eficazmente como
seria de esperar vy, légicamente, los compuestos ante-
riores a la reaccion se acumulan, mientras que los que
debieran formarse estan deficitarios. En nuestro caso,
la PKU es un error del metabolismo de la fenilalani-
na, que no puede convertirse en tirosina porque falla la
enzima que colabora en esta reaccion, la fenilalanina
hidroxilasa. Esto causa una acumulacién de la fenila-

lanina en todos los tejidos y células del organismo, que
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duce en una evolucién de su concentracion en

sangre y orina. Ademas de la fenilalanina se acumulan
también unos compuestos que se forman a partir de
ella, las fenilcetonas, que se eliminan por la orina y son
las que dan el nombre a la enfermedad: fenilcetonuria

o PKU (del inglés Phenyl-keton-uria).
5.¢Por qué decimos que este error es congénito?

Decimos que este error es congénito, porque nace-
mos con él, ya que es hereditario. Cada una de las
reacciones del metabolismo que van a dar lugar a los
compuestos que forman nuestro cuerpo esta determi-
nada genéticamente (codificada). Todos heredamos
de nuestros padres la informacion correcta o alterada
que determina que se realice cada una de las reaccio-
nes del metabolismo. Si heredamos de ambos padres
una informacién errénea o parciaimente alterada (que
es muy habitual en algunos pasos del metabolismo,
como el que causa la PKU), aquel punto concreto fun-
cionara mal y se puede llegar a producir una enferme-

dad metabdlica hereditaria.

6. ;Qué ocurre en el caso de un nifio/a que nace
con la PKU?

El bebé nace sin problemas, ya que hasta el momento
del parto es su madre la que se encarga de metaboli-
zar todos los compuestos y ella lo hace correctamente,
aunque sea portadora de una informacion erronea (ca-
paz de transmitir la PKU). Cuando el bebé comienza a

alimentarse, las proteinas de la leche se degradaran y



ran todos los aminoécidos, que se metabolizaran
cada uno siguiendo su propia via. No obstante, la fe-
nilalanina tendra interferida su via de transformacion
en tirosina, ya que la fenilalanina hidroxilasa no se ha
formado bien, y la fenilalanina comenzara a acumular-
se. La tirosina, en cambio, no se formara en cantidad
suficiente para poder utilizarse en la sintesis de proteinas
que necesita el cuerpo del bebé para crecer. Tendre-
mos un error metabdlico. Se habré roto el equilibrio que
debe existir en el organismo entre todos sus compues-
tos para que el metabolismo funcione correctamente.
Esto puede tener consecuencias negativas para el
nifio (un cierto grado de retardo del desarrollo), que no

se detectarian hasta pasados unos meses.

7. $Qué hay que hacer para evitar las consecuencias
de la PKU?
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Habra que actuar

lo més rapidamen-

te posible (diag-

néstico precoz) e
instaurar un tratamiento. Este se basa simplemente en
evitar que se acumule en grandes cantidades la fe-
nilalanina, restringiéndola en la alimentacion del nifio. La
dieta de los nifios con PKU se basara en la restriccion
de proteinas naturales (leche, carne, pescado, huevos y
otros alimentos que contienen fenilalanina), substituyén-
dolas con una formula especial que contiene todos los
deméas aminoacidos (excepto la fenilalanina), y que se su-
plementa con tirosina para evitar su deficiencia. De esta

forma se vuelve a conseguir el equilibrio que se habia
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interrumpir una via metabdlica y todo el metabo-
lismo vuelve a funcionar correctamente. Tanto la fenilal-
anina como la tirosina son aminoacidos indispensables
para la formacién de proteinas que constituiran el cuerpo
del recién nacido, por lo que la restriccién de fenilalanina
debe ser la adecuada para cada nifio de forma que al-

cance una concentracion en sangre y tejidos correcta.

Aun cuando la PKU es una enfermedad hereditaria que,
no tratada, puede conllevar graves consecuencias,
modificando los factores ambientales: DIETA Y EDU-
CACION de padres e hijos (es decir, el conocimiento de
la PKU), lograremos que nuestros nifios puedan llevar
una VIDA NORMAL en todos los sentidos con minimas

limitaciones, sdlo alimentarias.
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