TIROSINEMIA TIPO 1

¢{QUE HAY QUE HACER PARA EVITAR
LAS CONSECUENCIAS DE UNA TIRO-
SINEMIA?

Hay que diagnosticar lo mas rapidamente posi-
ble e instaurar un TRATAMIENTO ESPECIFICO.
Este se basa simplemente en evitar la acumu-
lacién de los productos téxicos, de diversas
formas.

A) Por una parte se eliminan de la dieta los pre-
cursores, evitando asi su futura acumulacion.
Esto se logrard, en primer lugar, restringiendo
las proteinas naturales de la dieta ya que todas
ellas contienen los aminoacidos precursores.
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No obstante, los aminoacidos son indispensa-
bles para la formacién de proteinas que consti-
tuiran el cuerpo del recién nacido, por lo que se
aportan mediante una FORMULA ESPECIAL
que no contiene tirosina ni fenilalanina.

B) Ademas, se puede evitar la formacion de
productos téxicos mediante un farmaco, el
NTBC, que inhibe la ruta metabdlica en un
paso previo a la formacion de los mismos. Esto
preservara el higado y rifdn del nifio de la ac-
cién tdxica de estos compuestos, permitiendo
su funcion correcta.

TIROSINEMIA TIPO 1

La tirosinemia tipo 1 es una enfermedad here-
ditaria que, no tratada, puede conllevar graves
consecuencias. Sin embargo, si se diagnostica
y se trata rapida y adecuadamente lograremos
que nuestros nifnos puedan disfrutar de una
buena calidad de vida.
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¢ QUE ES UNA TIROSINEMIA TIPO-1?

La tirosinemia tipo 1 es un error congénito del
metabolismo de la tirosina, que causa la acumu-
lacion en plasma, orina y tejidos de este aminoaci-
doy también de unos productos potencialmente
toxicos, especialmente la succinilacetona.

¢QUE ES LA TIROSINA?

La tirosina es un aminoacido que forma parte de
las proteinas (largas cadenas de aminoacidos).
Se sintetiza a partir de la fenilalanina y también
se forma directamente por degradacion de las
proteinas de la dieta. En condiciones normales
la tirosina se metaboliza mediante una serie de
reacciones enzimaticas transformandose final-
mente en energia en el ciclo de Krebs.
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¢{QUE OCURRE EN LA TIROSINEMIA?

La tirosinemia tipo 1 esta causada por la defi-
ciencia de una enzima, la fumaril acetoacetato
hidrolasa (FAH). Debido a ello, se acumulan unos
aminoacidos, como la tirosina y la metionina, y
unas sustancias toxicas, como la succinilacetona
y el succinilacetoacetato, que a su vez inhiben el
metabolismo de las porfirinas.
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¢POR QUE SE PRODUCE UNA DEFI-
CIENCIA DE FAH?

La deficiencia de FAH se produce debido a muta-
ciones (cambios estables y hereditarios) en el gen
que codifica esta proteina enzimatica, el gen FAH.
La tirosinemia se transmite de forma autosémica
recesiva.

¢(QUE OCURRE EN EL CASO DE UN
NINO/A QUE NACE CON UNA TIROSI-
NEMIA?

El bebé nace sin problemas, ya que hasta el mo-
mento del parto es su madre la que se encarga
de metabolizar las proteinas y ella lo hace bien,
aunque sea portadora de una informacion erro-
nea. Cuando el nifo comienza a alimentarse, las
proteinas de la leche se degradan y liberan todos
los aminoacidos. La tirosina no se degrada bien,
debido al defecto enzimatico y las sustancias
téxicas que hemos citado comienzan a acumu-
larse. El higado y el rifidn del nifio se intoxican
poco a poco con estos productos téxicos, y
llega un momento en que el nino comienza a ma-
nifestar la enfermedad.

¢{COMO SE MANIFIESTA LA TIROSINE-
MIA TIPO 1?

Puede presentarse de forma muy temprana y
aguda, con un rapido deterioro de las funciones
hepaticas y renales, o bien de forma crénica, con
disfuncion renal que puede causar un raquitismo
y también cirrosis. Las formas crénicas pueden
presentar también afectacion del sistema nervio-
S0 periférico.
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¢COMO SE DIAGNOSTICA UNA TIRO-
SINEMIA TIPO 1?

Se diagnostica en base a la sospecha clinica, por
analisis de aminoacidos en plasmay orinay acidos
organicos en orina. En el perfil de aminoacidos en
plasma destacan las elevaciones de tirosina y me-
tionina y en orina la elevada excrecion del acido 8-
amino-levulinico. En el perfil de acidos organicos
destaca la succinilacetona, que es el compuesto
clave para el diagndstico de esta enfermedad.
Otros parametros biogquimicos menos especificos
alterados son la a-fetoproteina, las aminotransfe-
rasas Yy los factores de la coagulacion. Estos ha-
llazgos deben confirmarse mediante la demostra-
cion del defecto de actividad enzimatica de FAH
y/0 de mutaciones en el gen FAH que codifica
esta enzima.





