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Resumen

Introduccion: Lafenilcetonuria (PKU) es uno de los errores del metabolismo mas comunes. El control
dietético es fundamental en el mangjo de estos pacientes. Se ha observado que un mal control metabdlico
puede derivar a presentar alteraciones cognitivas. El objetivo de este trabajo es comparar el metaboloma
urinario de distintos grados de fenilcetonuriay un grupo control.

Meétodos: En el marco del consorcio PKU.CAT, se reclutaron 82 nifios y nifias (43% 'y 57%,
respectivamente) en la cohorte pediétrica correspondientes a 21 nifios con PKU, 21 nifios con PKU y
tratamiento con tetrahidrobiopterina (PKU-BH4), 20 nifios con hiperfenilalaninemia (HPA) y 20 nifiosen €
grupo control. El perfil metabdlico/metaboloma urinario de estos sujetos fue analizado através de un andlisis
metabol 6mico no dirigido con un Q-Tof (Agilent).

Resultados: Los andlisis preliminares revelaron gque los perfiles metabdlicos de los individuos con PKU
fueron los que mostraron mas diferencias significativas en comparacion con el grupo control. Ademés, se
observo que arededor de la mitad de los sujetos con PKU-BH4 exhibieron un perfil metabdlico similar a de
los sujetos con PKU, mientras que la otra mitad de los sujetos PKU-BH4 mostraron un mejor control
metabdlico con perfiles similares alos nifios del grupo control y del grupo HPA.

Conclusiones: El uso de la metabol dmica no dirigida esta abriendo nuevas oportunidades para profundizar en
el andlisis del perfil metabdlico en pacientes con diferentes grados de fenilcetonuria, asi como para descubrir
nuevos objetivos terapéuticos.
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