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Resumen

Introduccion: En los Ultimos afios hemos realizado la transicion de pacientes con fenilcetonuria desde la
Unidad de Metabolopatias Infantil al Servicio de Endocrinologiay Nutricion de adultos de nuestro hospital.

Objetivos: Describir nuestra serie de pacientes con fenilcetonuria en cuanto al control de la enfermedad
(nivel de fenilalanina en sangre) y las comorbilidades asociadas en la primeray Ultimavisita.

Métodos: Se incluyen pacientes con fenilcetonuria derivados de la Unidad de Metabol opatias Infantil. Se
defini6 buen control cuando la fenilalanina era menor de 600 mmol/l (10 mg/dl) en el andlisis de primeray
Ultimavisita. Se analiz6 el metabolismo hidrocarbonado y lipidico, asi como |os parametros antropométricos
y estudio mineral éseo mediante densitometria.

Resultados: se incluyeron 19 pacientes (63,2% hombres) de 26,6 (7,8) afios de edad. Todos seguian dieta
controlada en proteinasy e 10,5% recibian tratamiento con sapropterina. EI seguimiento en nuestro servicio
fue de 20,9 (7,4) meses (rango 8,4-32,2). En latabla se muestran las variables de control metabdlico y
comorbilidades al inicio y en la dltimavisita.

Variable Inicio Final
Pacientes bien controlados (%) 57,9 52,6
Intolerancia HC (%) 10,5 53
Didlipemia (%) 10,5 53
Sobrepeso (%) 42,1 47,5

Obesidad (%) 26,3 21,1



Osteopenia (%) 47,1 47,1
Osteoporosis (%) 17,6 17,6
Alteraciones neurol dgicas (%) 47,4 47,4

Conclusiones: Aproximadamente la mitad de los pacientestiene el nivel de fenilalaninaelevado. La
prevalencia de comorbilidades es muy elevada: 2 de cada 3 pacientes presenta bagja masa 6seay 2 de cada 3
sobrepeso u obesidad. En esta serie, € porcentaje de pacientes con alteraciones neuroldgicas es alta. El
tratamiento nutricional debe ir dirigido a mantener un nivel de fenilalanina controlado, asi como lareduccion

de las comorbilidades asociadas.
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