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RESUMEN

Introduccidn. La fenilcetonuria (FCU) es un error innato del metabolismo debido a deficiencia hereditaria de la enzima fenilalanina hidroxilasa
causando acumulo de fenilalanina (Phe) en varios tejidos del cuerpo humano, ocasionando retraso global del desarrollo. Existen grandes
variaciones en la incidencia de FCU por grupo étnico, observandose que es mas frecuente en caucasicos y en nativos amerindios, mientras
que una menor incidencia se observa en afroamericanos, mestizos y asiaticos. En general, la incidencia de la FCU en caucasicos es de 1
en 10.000; mientras que en afroamericanos es de 1 en 200.000. Se ha observado que se presenta con mayor frecuencia en personas
cuyos antepasados provienen del norte de Europa, en comparacion con personas de origen afroamericano, judio o japones.

Caso clinico. Masculino prematuro muy prematuro de 29 semanas de edad gestacional, nace con apgar 7 — 8 que posteriormente presen-
ta dificultad respiratoria que se incrementa por lo que fue necesario colocar en ventilacion mecéanica invasiva con paréametros altos que
evolucionan a VAFO; posteriormente se intenta colocar SOG la cual no se logra colocar con facilidad. Paciente con mala evolucion respirato-
ria, acidosis metabdlica persistente, no tolera la alimentacion a la leche materna, presenta distension abdominal que lleva a suspender la via
oral por varias ocasiones. A la exploracion fisica paciente presenta hipo actividad marcada posteriormente episodios convulsivos, pupilas
normales, piel blanca, dermatitis del pafal; resto normal. Se toma nuevo tamiz haciéndose diagnéstico de FCU clésica, tratandose con
formula libre de Phe. Paciente incrementa peso con la alimentacion libre Phe, sin embargo, las multiples complicaciones respiratorias sobre
todo llevan a un deceso por proceso séptico asociado.

Conclusién. La FCU puede ser diagnosticada tempranamente por tamiz neonatal, realizado de rutina en Ecuador sin embargo los resultados
aun siendo tomados como tamizaje tienen un periodo de entrega e 30 dias tiempo que puede obscurecer el diagndstico y ayuda oportuna
en ciertos casos. Cabe recalcar que en varias provincias de nuestro pais alin no se realiza el tamizaje neonatal, por lo que es muy importante
conocer la enfermedad para diagnosticarla previo a que existan complicaciones multiples.
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ABSTRACT

Introduction. Phenylketonuria (PKU) is an inborn error of metabolism due to hereditary deficiency of the enzyme phenylalanine hydroxylase
causing accumulation of phenylalanine (Phe) in various tissues of the human body, causing global developmental delay. There are large
variations in the incidence of FCU by ethnic group, being observed that it is more frequent in Caucasians and Native Amerindians, while a
lower incidence is observed in African-Americans, mestizos and Asians. In general, the incidence of FCU in Caucasians is 1 in 10,000; while
in African-Americans it is 1 in 200,000. It has been observed that it occurs more frequently in people whose ancestors come from northern
Europe, compared to people of African-American, Jewish or Japanese origin.

Clinical case. Very premature male of 29 weeks of gestational age, born with apgar 7 - 8 that later presents respiratory difficulty that increa-
ses so it was necessary to place in invasive mechanical ventilation with high parameters that evolve to HFOV; subsequently, an attempt is
made to place SOG, which can not be easily placed. Patient with bad respiratory evolution, persistent metabolic acidosis, does not tolerate
feeding to breast milk, presents abdominal distension that leads to suspend the oral route several times. On physical examination, the patient
presented hypo activity, which was subseguently marked by convulsive episodes, normal pupils, white skin, diaper rash; rest normal. A new
sieve is taken making a diagnosis of classic FCU, treating with Phe-free formula. Patient increases weight with free feeding Phe nevertheless
the multiple respiratory complications mainly lead to a death by associated septic process.

Conclusion. The FCU can be diagnosed early by neonatal screening, performed routinely in Ecuador, however, the results even being taken
as a screening have a delivery period of 30 days that may obscure the diagnosis and timely help in certain cases. It should be noted that
even in several provinces of our country, neonatal screening is still not done, so it is very important to know the disease to diagnose it before
there are multiple complications.
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INTRODUCCION Al existir pocos estudios sobre FCU en recién nacidos prematuros
Seridlar a través de un caso clinico la importancia de realizar al €8 dé mucha importancia la presentacion de este caso para
nacimiento el tamizaje neonatal de forma universal; ademés de ahondar las posibilidades clinicas y tomar en cuenta esta patologia y
hacer notar la importancia de la sospecha clinica de esta patologia ~ M@S @un en recién nacidos prematuros,

ya que no se disponen de datos en nuestro pais de FCU confirma-

dos en prematuros, menos aun de la presentacion clinica. CASO CLINICO

Masculino prematuro de 29 semanas de edad gestacional, requiere
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que requiere ventilacion asistida, sin embargo, el score de dificultad
se mantiene en desmejora llegando a score 5 — 6 por lo que se
decide intubar a las 12h de vida y mantener en ventilacion mecanica
asistida controlada.

El paciente presenta al nacimiento una sintomatologia caracterizada
por dificultad respiratoria, acidosis respiratoria persistente dificil de
corregir, tanto asi que fue necesario llegar hasta ventilacion de alta
frecuencia la cual permanecio por casi todo su tiempo de hospitaliza-
cion. Desde el punto de vista neurologico presentd siempre una hipo
actividad que no mejord, una hipotonia axial y posteriormente crisis
convulsivas de dificil control.

Ademas, al nacimiento presenté dificultad para colocar sonda oro
gastrica, la cual no pasa a estomago. Se establecio un diagndstico
de membrana esofagica y por lo que posteriormente fue necesario la
realizacion de gastrostomia para poder alimentar al paciente. Sin
embargo, ya una vez realizado el proceso de gastrostomia al iniciar la
alimentacion con leche materna, se evidencia una mala tolerancia a
la misma, distension abdominal, residuos alimentarios por 1o que al
persistir esta sintomatologia se sospecha en un problema de mala
absorcion vs un problema metabolico ya gue ninguna toma de leche
materna es tolerada por lo que ante un cuadro tan inespecifico se
sospechd inicialmente de un déficit de camitina vs un trastrono
metabolico incluso se llegd a suplementar carnitina y no hubo
respuesta favorable.

Aproximadamente a los 30 dias de vida se obtiene el resultado de
tamizaje neonatal que ante la sospecha clinica se o solicito y este
examen resulta positivo por 1o que se inicia la suplementacion de
formula libre de fenilalanina con lo que desde el punto de vista diges-
tivo se evidencia una adecuada tolerancia y ganancia de peso.

Se le realiz6 al nacimiento un tamizaje neonatal con resultado de Phe
de 1352-6 uM, se cataloga como una FCU clasica; motivo por el que
se inicio alimentacion con formula libre de fenilalanina con resultado
de tolerancia y ganancia de peso adecuados. A la exploracion fisica
se encontré. muy hipoactivo, hipotonia axial, crisis convulsivas,
craneo normo-céfalo, perimetro cefélico conservado, pupilas normo-
rreflécticas.

Sin embargo, las complicaciones neuroldgicas nos obligan a mante-
ner al paciente en ventilacion mecanica invasiva llegando a colocar
en ventilacion de alta frecuencia con una mala evolucion respiratoria,
pese a eso paciente fue progresando hasta solo tener apoyo de
oxigeno con canula nasal por lo que pasa a alojamiento conjunto con
su madre en hospitalizacion. Paciente en hospitalizacion presenta
cuadro de dificultad respiratoria, clinica de sepsis por lo que poste-
riormente fallece a causa de un cuadro séptico de origen urinario a
los 6 meses de vida.

CONCLUSION

En este caso el paciente fue diagnosticado de Fenilcetonuria clésica,
la forma mas grave de este trastorno. La enzima necesaria para
convertir la fenilalanina es inexistente o esta disminuida en extremo, 1o
que produce niveles elevados de fenilalanina y un dafo cerebral
grave.

En las formas leves o moderadas, la enzima conserva alguna funcion,
por lo tanto, los niveles de fenilalanina no son demasiado elevados,
lo que produce un menor riesgo de dano cerebral significativo.

Todo este cuadro clinico  se relaciona obviamente con nifios mas
grandes sin embargo se menciona para tomar en cuenta la clinica,
pero en este caso al tratarse de un RN prematuro extremo no se tiene
una sintomatologia especifica de ahi la importancia de tomar en
cuenta este caso para no dejar de lado esta patologia y mas bien
desarrollar un estudio en el cual se logre identificar la clinica de
presentacion en pacientes prematuros, para asi poder tener una
vision méas amplia de esta enfermedad que causa graves problemas
una vez instaurada.
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