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ANTECEDENTES PERSONAL AMNESIS Y EXPLORACION FISICA

e No antecedentes obstétricos de interés. Parto a término * Retraso psicomotor: sedestacion estable a los 12 meses,

sin incidencias. deambulacién autonoma a los 40 meses.
e Nacido en Nicaragua. No realizado cribado endocrino- * No control de esfinteres, no autonomia.

metabalico. e Exploracion fisica normal por aparatos y sistemas.
e No antecedentes médico-quirdrgicos de interés. Exploracion neurolégica normal salvo escaso contacto visual

y presencia de estereotipias.

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

e Aminodcidos en sangre: fenilalanina 1210mmol/L
e RMN cerebral sin hallazgos patoldgicos.

DIAGNOSTICO: FENILCETONURIA CLASICA

¢ Metabolopatia de herencia AR producida por un déficit del enzima fenilalanina hidroxilasa (completo en la forma clasica, la mas grave) que
conlleva acumulacion de fenilalanina, aminoacido esencial que puede resultar toxico para el SNC. Produce alteracion en el neurodesarrollo (retraso
psicomotor, TEA), microcefalia, epilepsia y piel clara con ojos azules (incapacidad de transformar fenilalanina en melanina).

¢ Diagnostico: cribado endocrino-metabdlico neonatal. Si patologico: niveles de fenilalanina y tirosina en sangre, pterinas en orina y estudio
genetico. No precisa prueba de imagen.

¢ Es necesario un seguimiento por Nutricion para asegurar el buen cumplimiento de la dieta y por Neuropediatria para el correcto neurodesarrollo.

LO MAS IMPORTANTE ES EL DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO PRECOCES.

LIMITACION ETA BASADA EN FRUTAS, VERDURAS Y PEQUENA CANTIDAD DE PROTEIN

DAR* EN SUPLEMENTO DE MEDIO VALOR BIOLOGICO (LEGUMBRES, CEREALES, FRUTOS SECOS)
DIETA PROTEICO

PORTANTE REALIZAR CONTROLES FRECUENTES DE FENILALANINA Y DURAN
PROCESOS INTERCURRENTES (FIEBRE, INFECCIONES, AYUNO PROLONGADO).

AB: PROTEINAS DE ALTO VALOR BIOLOGICO

Gracias al programa de cribado metabdlico en Espana, esta enfermedad puede ser
diagnosticada de forma muy precoz, evitando asi los danos irreparables en el sistema
nervioso por el acimulo de fenilalanina (con danos irreversibles si supera el 12 mes de

) vida.
US'ON Hay que ser consciente cuando se realicen historias clinicas de pacientes extranjeros

gue estos programas de cribado no existen en todos los paises o engloban las mismas
enfermedades, por lo que es importante preguntar por su realizacion y si es posible
valorar qué pruebas engloba.

La deteccion y el tratamiento precoces ayudan al mejor pronostico de estos pacientes.



