Laboratorio de Genética y Enfermedades Metabdlicas

LabGEM

Elaborado por
MSc. Florencia Salazar
MSc. Valerie Hamilton
Prof. Verdnica Cornejo
Nta. Felipe Pefialoza
PhD, M.Sc Ma. JesUs Leal-Witt



QUE DEBO
SABER SI QUIERO @
TENER UN HIJO

Las mujeres con PKU, tienen los mismos desafios que las
mujeres de su edad.

QUE PASA CUANDO
UNAMUJERPKU ©
QUEDA EMBARAZADA

El nivel de Fenilalanina (FA) debe controlarse de porviday
mantenerse entre un rango de 2-6 mg/dL (120 a 360
umol/L).

En un embarazo, a través de la placenta se traspasan varios
nutrientes que ayudan a la formacién del bebé, asi como
también traspasa la FA. Si tu nivel de FA en sangre esta
alto, tu guagua lo tendra 2-3 veces mas alto.

Es decir, si td tienes 8 mg/dL (480 umol/L), tu guagua
tendra entre 16 a 24 mg/dL (960-1440 umol/L), lo que
sera muy toxico para el crecimiento de tu hijo o hija.

Un nivel de FA alto es dafiino para tu
guagua y causara complicaciones
durante el embarazo, conocidos como
Sindrome de PKU Materno (SPKUm):

- Déficit intelectual severo.

« Microcefalia (cabeza pequefia).
« Bajo peso al nacer.

« Malformaciones cardiacas.

« Dismorfias en la cara.

+ Aborto.

Por esa razén, es muy importante que
mantengas el nivel de FA bajo de
6 mg/dL (<360 umol/L) para evitar el
SPKUm, sobre todo porque en las
primeras semanas de embarazo (hasta
la semana 10) es el periodo critico de
desarrollo, tanto del sistema nervioso
como cardiaco de tu guagua.
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QUE DEBES HACER @
UNA VEZ QUE QUEDES
EMBARAZADA

ES IMPORTANTE I_A,
PLANIFICACION @
FAMILIAR

Es de gran importancia que planifiques tu embarazoy
prepares tu cuerpo para permitir el desarrollo 6ptimo
del bebe.

Debes conocer tu ciclo menstrual y realizar un
calendario de éste.

Informate con tu matrona o ginecologo qué tipo de
anticonceptivos existen y, conjuntamente, elegir el
método mas conveniente.

QUE TIENES QUE HACER
PARA PLANIFICAR TU
EMBARAZO

Debes seguir los siguientes pasos antes de quedar
embarazada:

«Informar al equipo médico tu intencion de
embarazo y agendar un control.

« Controlar tu nivel en sangre de FA cada 15 dias o
como te lo indique el/la nutricionista.

« El tratamiento anticonceptivo lo podras suspender
SOLO cuando logres tener el nivel de FA entre 2y 6
mg/dL, durante 3 meses continuos y sera una
decisién conjunta con tu médico tratante.
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Comunicarse con el
equipo tratante del
INTA e iniciar el
protocolo de
seguimiento de
Embarazo en
mujeres PKU.
Mantener tu dieta
restringida en FA.

Continuar con
controles sanoy
ginecoldgico
respectivo. Sino lo
estaba haciendo,
retomar.

Determinar nivel de
Tirosina cada
trimestre o segln te
indique el equipo
clinico del INTA.

Control con
Nutricionista y
Médico de INTA.

Medir nivel de FA

1°" trimestre
e ENEEMERES

2°y 3% trimestre
Cada 15dias

Debes controlar
muy rigurosamente
el aumento de peso.




QUE PROBABILIDAD EXISTE QUE TU GUAGUA TENGA PKU H

HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA
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QUE PUEDE OCURRIR AL
MOMENTO DEL PARTO
Y TU NIVEL DE FA O

El parto es uno de los momentos de mayor estrés
fisiologico para la madre, en el cual se producira un
aumento de tu nivel de FA. Razdn por lo cual debes
planificar en conjunto con tu Nutricionista tu alimentacién
para antes y después del parto. El INTA enviara la
informacion clinica relevante a su equipo médico tratante
del hospital/clinica.

IMPORTANTE
Debes tomarte una muestra de sangre antes del parto y

posteriormente pedir al médico o matrén(a) te tomen otra
muestra después de 24 horas post parto.

Como parte del protocolo de PKU, y poder descartar que tu
guagua no tenga PKU, se deben tomar muestras de sangre
en tarjeta de papelfiltro a las 12,24y 48 horas de vida de tu
hijo/hija. Todas estas muestras deberan ser enviadas al
INTA de la Universidad de Chile, de forma urgente para ser

procesadas.
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SI TUVISTE RELACIONES
SEXUALES DESPROTEGIDAS
O SOSPECHAS QUE
PUEDES ESTAR
EMBARAZADA

Sigue las siguientes recomendaciones:

« Si existe atraso en tu ciclo menstrual, realizar test pack de
embarazo.
« Sigue estrictamente las indicaciones nutricionales dadas.

TEST DE EMBARAZO:

Si resultado (+) | Siresultado ()

Pedir hora URGENTE Pedir hora con matrona o

en el INTA. ginecologo para indicacién de
anticoncepcion y seguir
controles habituales en el INTA,




PRUEBA
PARA SABER
CUANTO HAS
APRENDIDO

+ ;Qué es el sindrome de PKU Materno?

+ ;COmo se previene el Sindrome de PKU
Materno?

« Si tengo PKU, ; mi guagua también lo tendra?

« La mujer PKU, ;solo debe preocuparse por su

nivel de FA cuando se entera que esta
embarazada?

« Durante el embarazo, ;la mujer embarazada
no necesita tomar formula especial sin FA?

Envio de muestras de sangre en papel filtro:
INTA. Laboratorio de Enfermedades Metabélicas
Av. El Libano 5524, Macul, Santiago.

Pedidos de formulas:
pedidosformulas@gmail.com







