FENILCETONURIA (PKU)

e és la fenilcetonuria (PKU)?

La fenilcetonuria (PKU) és un trastorn de la degrada-
cié d’un aminoacid, la fenilalanina. Diem que és un error

congenit del metabolisme de la fenilalanina.
2. Queé és el metabolisme?

El metabolisme és el conjunt de reaccions quimiques
que tenen lloc en el nostre organisme gracies a les quals
es generen tots els compostos que formaran els nostres
organs i teixits, i també I'energia necessaria perque pu-
guem viure, moure’ns, créixer i pensar, és a dir, perque
funcioni tot el nostre cos. Totes aquestes reaccions es
realitzen en cadena, formant vies metabdliques, de ma-
nera que cada compost té la seva propia via per formar-
se i per degradar-se convertint-se en energia. Aquestes
reaccions es produeixen gracies a I'accid d’unes protei-

nes, els enzims, que les faciliten.
3. Qué és la fenilalanina?

La fenilalanina és un aminoacid, molecula simple que
forma part de les proteines. Les proteines estan for-

mades per una cadena molt llarga d’aminoacids que

s’ enllacen com les
perles d'un collaret,
en un ordre especial
per a cada una d’elles,

que determina la seva

forma en I'espai i, per

An

fenilalanina

tant, el seu bon fun-

FENILCETONURIA (PKU)

ament. Quan les proteines es degraden, s’alliberen
els aminoacids i aquests poden utilitzar-se per formar
noves proteines del nostre organisme o bé per generar
energia.

La fenilalanina té la seva propia via metabolica, per la
qual és capag de formar un aminoacid molt semblant a
ella mateixa, la tirosina, per I'accié d’'un enzim: la fenila-

lanina hidroxilasa (PAH).

PKU: deficiéncia de PAH
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4. Que significa un error metabolic?

Quanhihaunerror en el metabolisme, alguna d’aquestes
reaccions no es produeix tan eficagment com seria
d’esperar i, logicament, els compostos anteriors a la
reaccié s’acumulen, i els que s’haurien de formar sén
deficitaris. En el nostre cas, la PKU és un error del me-
tabolisme de la fenilalanina, que no pot convertir-se en
tirosina perque falla 'enzim que col-labora en aquesta
reaccio: la fenilalanina hidroxilasa. Aixd causa una acu-
mulacié de la fenilalanina en tots els teixits i cél-lules de

I'organisme, que es tradueix en un augment de la seva
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entracio en sang i orina. No solament s’acumula la
fenilalanina sind també uns compostos que es formen
a partir d’ella: les fenilcetones, que s’eliminen per I'orina
i sén les que donen el nom a la malaltia: fenilcetonuria

o PKU (de I'angles Phenyl-keton-uria).
5. Per qué diem que aquest error és congenit?

Diem que aquest error és congenit perque naixem
amb ell, ja que és hereditari. Cada una de les reaccions
del metabolisme que donaran lloc als compostos que
formen el nostre cos esta determinada geneticament
(codificada), és a dir que heretem dels nostres pares
la informacié correcta o alterada que determina que
cada una de les reaccions del metabolisme es realitzi
sense errors. Si heretem de tots dos pares una informa-
Ci6 erronia o parcialment alterada (que és molt habitual
en alguns punts del metabolisme, com el que causa la
PKU), aquell pas concret funcionara malament i es pot

arribar a produir una malaltia metabdlica hereditaria.

6. Qué passa en el cas d’un nen/a que neix amb la
PKU?

El nen neix normal, ja que fins el moment del part és la
seva mare la que s’encarrega de metabolitzar tots els
compostos i ella ho fa bé, encara que sigui portadora
d’unainformacio erronia. Quan el nadd neix i comenca a
alimentar-se, les proteines de la llet es degraden i allibe-
ren tots els aminoacids, que es metabolitzaran correc-
tament, cada un seguint la seva propia via. No obstant,

la fenilalanina tindra interferida la seva via de trans-



ci6 en tirosina, ja que la fenilalanina hidroxilasa no
s’ha format bé i comencgara a acumular-se. La tirosina,
en canvi, no es formara en quantitat suficient per poder
utilitzar-se en la sintesi d’altres proteines que necessita
el cos del nadd per créixer. Tindrem un error metabolic.
S’haura trencat I'equilibri que ha d’existir en I'organisme
entre tots els seus compostos perqué el metabolisme
funcioni correctament. Aix0 pot tenir consequlencies
negatives per al nadé (un retard del desenvolupament),

que no es detectaran fins passats uns mesos.

7. Queé s’ha de fer per evitar les consequiencies de la
PKU?

‘ ‘ Q el més rapidament
‘ O Q possible  (diag-

nostic precog) i

S’haura d’actuar

nom

instaurar un tractament. Aquest es basa simplement en
evitar que s’acumuli en grans quantitats la fenilalanina,
restringint-la en 'alimentacié del nen. La dieta dels nens
amb PKU es basara en la restriccié de proteines naturals
(Ilet, carn, peix, ous i altres aliments que contenen fenilala-
nina), substituint-los amb una férmula especial que conté
tots els altres aminoacids (excepte la fenilalanina), i que
se suplementa amb tirosina per evitar la seva deficiencia.
D’aguesta manera s’aconsegueix novament I'equilibri
que s’havia trencat a I'interrompre una via metabolica i
tot el metabolisme torna a funcionar correctament. Tant
la fenilalanina com la tirosina son aminoacids indispen-
sables per a la formacid de proteines que contribuiran

al creixement i desenvolupament del nounat, per la qual

FENILCETONURIA (PKU)

restriccid de fenilalanina ha de ser 'adequada per
a cada nen de manera que la concentracio en sang i tei-
xits sigui correcta. Al restringir quelcom tan important
com és un aminoacid de la dieta, es poden ocasionar
alguns problemes secundaris que fan que aquesta dieta
hagi de ser adaptada i suplementada amb molts micro-

nutrients perqué resulti el més completa possible.

Encara que la PKU és una condicié hereditaria que, no
tractada, pot comportar una malaltia greu, modificant
els factors ambientals: DIETA i EDUCACIO de pares
i fills (és dir, el coneixement i 'acceptacié de la PKU),
aconseguirem que els nostres nens puguin fer una VIDA
NORMAL en tots els sentits, amb minimes limitacions

practicament només alimentaries.
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