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Esta informacidn estd destinada a personas con fenilcetonuria (PKU por sus siglas en inglés y siglas que serdn utilizadas de ahora en adelan-
te) o a sus cuidadores (a quienes nos referiremos como “usted/su” de ahora en adelante). Este resumen incluye las recomendaciones actua-
les sobre el tratamiento para la PKU y sugiere temas que puede comentarle a su equipo para el metabolismo para ayudarle a definir el me-
jor plan para usted.

e Siga las instrucciones de su consultorio de metabolismo para satisfacer sus necesidades diarias de fenilananina (PHE), proteina, calorias y
otros nutrientes. Las cantidades se recetan segun su edad, peso y estatura, nivel de actividad, control de la PHE en la sangre y resulta-
dos de los analisis clinicos. Pregunte en su consultorio de metabolismo si deberia hacerse mas pruebas o tomar algin suplemento.

e Su consultorio de metabolismo le recomendard las restricciones de PHE o proteina alimentaria necesarias para mantener su nivel de
PHE en la sangre dentro de los limites de tratamiento seguros (normalmente entre 120-360 umol/L). Su consultorio también le recetara
el mejor alimento terapéutico (férmula metabdlica) para mantener un crecimiento adecuado y una buena nutricién. En forma conjun-
ta, su restriccion dietética de proteina y su formula metabdlica le ayudaran a mantener un buen control metabdlico y de su salud.

. . ® . . . . . .
e Actualmente existen medicamentos para tratar la PKU (Kuvan y Palinzig™). Consulte con alguien de su equipo de metabolismo sobre si
uno de ellos podria ser adecuado para usted, qué tiene que hacer para decidir si uno de esos medicamentos puede ayudarle a controlar

su PKU y, si le surtiera efecto, como podrian cambiar las recomendaciones en cuanto a su alimentacidn y alimento terapéutico.

e Siga las recomendaciones de su consultorio de metabolismo en cuanto a la frecuencia con la que tiene que hacerse analisis de sangre y
qué analisis son necesarios. Puede que le recomienden analisis adicionales para evaluar su estado nutricional, ademas de los analisis
necesarios para controlar la PKU. También le recomendaran con qué frecuencia tiene que ir a las citas del consultorio de metabolismo.
Cada vez que venga a una consulta, lo pesaran y lo mediran y, en el caso de los nifios pequeios, mediran el perimetro cefalico
(circunferencia de la cabeza) para decidir si hay que modificar el tratamiento.

e Siga las recomendaciones de su consultorio para controlar la PHE o proteina que ingiere con la comida y cuanto alimento terapéutico
tiene que consumir. Anote en un cuaderno los alimentos que consuma durante los tres dias previos al analisis de sangre y llévelo al con-
sultorio para que contribuya con su adhesion a la dieta que se le ha prescrito.

e Su consultorio de metabolismo le ayudara con sugerencias para seguir su dieta cuando vaya a la escuela o al trabajo, le brindard infor-
macion para otras necesidades especiales que usted pueda tener , mas informacion sobre la PKU y sobre los grupos de apoyo existen-
tes.

e Sies usted mujer, su consultorio de metabolismo le explicara la importancia del control de la PHE en la sangre (normalmente
entre 120-360 umol/L) antes de que usted quede embarazada. Estda comprobado que un nivel de PHE en la sangre de mas de >360
umol/L en cualquier momento del embarazo ocasiona defectos congénitos importantes. Puede que también le aconsejen sobre
cudles son los métodos anticonceptivos adecuados.

e Siusted ya esta embarazada, eso se considera una urgencia médica y tiene que comunicarse inmediatamente con su consultorio de
metabolismo.

Sigue en la pagina siguiente

Este documento no pretende sustituir a las recomendaciones de su médico.

! Para nifios, adolescentes y adultos que conviven con la PKU y sus cuidadores.

2 Seguin las pautas de tratamiento nutricional de 2015 para la fenilcetonuria (PKUpor sus siglas en inglés) de GMDI/SERN: https://southeastgenetics.org/ngp/guidelines_pku.p
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¢Esta considerando el tratamiento con Pegvaliase? Lo que usted tiene que saber

Requisitos:

Es posible que en su consultorio le ofrezcan tratamiento con pegvaliase si usted cumple las siguientes condiciones:
- es mayor de 18 afios y
- tiene un nivel sanguineo de fenilalanina (PHE) de mas de 600 pumol/Ly
- si es mujer y no piensa quedarse embarazada durante los 12 meses siguientes.

También es posible que en algunos consultorios consideren el ofrecerle tratamiento con pegvaliase si usted cumple las siguientes condicio-
nes:

- actualmente estd tomando sapropterina (sapropterin) o
- tiene un nivel de PHE en sangre de mas de 600 umol/L, pero quiere lograr que se normalice su alimentacién
- tiene déficit neurocognitivo (como, por ejemplo, personas que recibieron un tratamiento tardio)

Es posible que en algunos consultorios consideren el ofrecerle tratamiento con pegvaliase a personas de tan solo 16 afios de edad.

Aspectos a tener en cuenta:
Antes de empezar el tratamiento con pegvaliase, deberia hablar sobre lo siguiente en el consultorio:
- posibles efectos secundarios y como se les daria tratamiento,

- los medicamentos que puede que le recomienden en el consultorio para aliviarle los efectos segundarios cuando empiece a usar
pegvaliase,

- las expectativas que tienen en su consultorio para usted en cuanto a las consultas, analisis de sangre, una buena comunicacién y
los motivos por los que suspender el pegvaliase y

- lo que usted puede esperar una vez empiece a usar el pegvaliase (cuanto tardard en reaccionar al medicamento, dosis y cantidad
de inyecciones y cambios en la alimentacion).

Si usted ya esta embarazada, eso se considera una urgencia médica y tiene que comunicarse inmediatamente con su consultorio de me-
tabolismo.

Sigue en la pagina siguiente

Este documento no pretende sustituir a las recomendaciones de su médico.
! Para nifios, adolescentes y adultos que conviven con la PKU y sus cuidadores.
2 Seguin las pautas de tratamiento nutricional de 2015 para la fenilcetonuria (PKUpor sus siglas en inglés) de GMDI/SERN: https://southeastgenetics.org/ngp/guidelines_pku.p
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Lo que usted puede esperar

La dosis de pegvaliase se modificara segun la reaccion del PHE en sangre y segun los efectos secundarios que pudiera tener, con el objetivo
de que el nivel de PHE en sangre tenga una concentracion de menos de 360 umol/L y de mas de 30 umol/L aun consumiendo una cantidad
saludable de proteina.

Si esta usando sapropterina (sapropterin), es posible que le pidan que la suspenda cuando el nivel de concentracidn de la fenilalanina en
sangre esté dentro del margen terapéutico de su consultorio.

Si su nivel de PHE en sangre baja demasiado, es posible que le pidan que aumente el consumo de alimentos que contengan proteinas o que
disminuya la dosis de pegvaliase.

Si estd tomando alimentos terapéuticos, es posible que le pidan que los reduzca o que los suspenda a medida que aumente su consumo de
alimentos que contengan proteinas.

Si su concentracién de tirosina (TYR) en sangre baja constantemente por debajo de 30 umol/L, es posible que en su consultorio le recomien-
den que aumente el consumo de alimentos que contengan proteinas o que tome un suplemento de TYR.

Las mujeres en edad fértil que estén recibiendo tratamiento pegvaliase deben usar anticonceptivos para evitar embarazos imprevistos. Si
esta pensando en quedarse embarazada o si se queda embarazada durante el tratamiento con pegvaliase, consulte en su consultorio qué
opciones tiene tanto para volver a la dieta como para seguir usando pegvaliase.

Si escoge volver a una dieta baja en fenilalanina, debe informar a su consultorio y suspender el uso de pegvaliase por lo menos 4 semanas
antes de planificar un embarazo.

Si escoge usar pegvaliase mientras esté amamantando, en el consultorio le explicardn las opciones que tiene como, por ejemplo, la necesi-
dad de supervisar con frecuencia su concentracion de PHE en sangre.

Si usted ya estd embarazada, eso se considera una urgencia médica y tiene que comunicarse inmediatamente con su consultorio de me-
tabolismo.

Este documento no pretende sustituir a las recomendaciones de su médico.
! Para nifios, adolescentes y adultos que conviven con la PKU y sus cuidadores.
2 Seguin las pautas de tratamiento nutricional de 2015 para la fenilcetonuria (PKUpor sus siglas en inglés) de GMDI/SERN: https://southeastgenetics.org/ngp/guidelines_pku.p
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