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cQuéeslaHT-1?

HT-1 significa tirosinemia hereditaria tipo 1.
Se pronuncia ti-ro-si-ne-mia.

Es una afeccion metabdlica hereditaria.

Hereditary Tyrosinemia Typel

(Tirosinemia hereditaria tipo 1)

HT-1
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cQuéeslaHT-1?

Demasiada
succinilacetona
y tirosinaen la
sangre
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cComolaHT-1
afecta el cuerpo?

La HT-1 afecta la manera en que el
cuerpo separa las proteinas.

La proteina se encuentra en nuestros
cuerpos y en muchos alimentos. El
cuerpo necesita las proteinas para el
crecimientoy la reparacion.
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cQué es la proteina?

La proteina consiste en cadenas de unidades mas pequenas llamadas aminoacidos.

La tirosina (Tyrosine, TYR) y la fenilalanina (Phenylalanine, PHE) son dos aminoacidos.
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Metabolismo de la proteina

El metabolismo se refiere a los procesos que se producen en el interior de las
células del cuerpo.

S

Anabolismo Catabolismo
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:Qué hacen las enzimas?

Las enzimas ayudan al metabolismo al funcionar como tijeras.
Separan las proteinas en partes mas pequenas, incluidos los aminoacidos.
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cQué sucedeconlaHT-1?

La HT-1 se produce por una
deficiencia de una enzima llamada
fumarilacetoacetato hidrolasa o FAH.

El aminoacido tirosina no se puede
separar de manera habitual y en su
lugar se crean sustancias toxicas.
Estas sustancias toxicas se [laman
fumarilacetoacetato y succinilacetona.
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:Qué puede salir mal con una HT-1 sin tratar?

La acumulacion de estas toxinas con el tiempo provoca
insuficiencia hepatica y pueda causar cancer de higado
y problemas renales.

Con un control médico y nutricional adecuado, se
puede regular la acumulacién de toxinas para contribuir
al crecimiento y desarrollo normales de su hijo.
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;Cuales son los sintomasdelaHT-17

La mayoria de los bebés comienzan Otros ninos tienen un inicio gradual de

a sentirse mal en los primeros meses sintomas como los siguientes:

de vida. Los sintomas incluyen los )
.. Y e Higado agrandado

sigulentes:

: e Raquitismo

e Aumento de peso deficiente .

. L e Problemas renales
e |[nsuficiencia hepatica

Algunos ninos pueden presentar cancer
de higado.

oot
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;Como se diagnosticala HT-1?

Como parte de una prueba de deteccion para recién nacidos, se obtienen unas
gotas de sangre.

Luego, la muestra de sangre se analiza para detectar la succinilacetona o la tirosina.

Los resultados anormales podrian implicar que su hijo tiene HT-1, lo cual motivara
a sumédico a que haga mas pruebas para confirmar el diagndstico.
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cComo se controlala HT-1 cotidianamente?

La HT-1 se controla con medicamentos y una
dieta especial.

+ Medicamento llamado nitisinona (o NTBC).

« Evite los alimentos con alto contenido de
proteinas.

+ Cantidades controladas de alimentos que

contienen fenilalanina y tirosina (proteina). m
' Formula metabdlica. recetada por su clinica. —

A veces se necesita fenilalanina extra.
« Alimentos bajos en proteinas.
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;Por qué es importante tomar NTBC?

La NTBC ayuda a prevenir la acumulacion
de toxinas. También ayuda a prevenir el
dano al higadoy alos rinones y ayuda a
disminuir el riesgo de cancer de higado.
Su hijo comenzara atomar laNTBC lo
antes posible.
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Evite los alimentos
con alto contenido
de proteinas

Tomar el medicamento [lamado NTBC
es importante, pero tiene efectos
metabdlicos como la acumulacion de
tirosina.

Por lo tanto, la otra parte importante
del control de la HT-1 es una dieta
especial con restriccion de proteinas
completas para limitar el consumo de
tirosina y fenilalanina. Los alimentos
altos en proteinas incluyen carne,
pescado, huevos, queso, leche, pan,
pasta, nueces, soya y tofu.
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Incluya alimentos bajos en proteinas

Estos son alimentos que contienen
pequenas cantidades de tirosinay
fenilalanina que se pueden usar en
cantidades normales.

Incluyen muchas frutas y verduras
y alimentos bajos en proteinas
especialmente formulados.
Brindan lo siguiente:
e Una fuente de energia importante
e Variedad en la dieta
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Como cocinar comidas
bajas en proteinas

Las comidas bajas en proteinas que
cocine para su hijo pueden seguir siendo
atractivas y tener buen sabor.

Existen muchos libros de cocina de
comidas bajas en proteinas para elegir.
El dietista puede recomendarle sus
libros de cocina favoritos.
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Como alimentar a
su bebé con formula
metabodlica

La tirosinay la fenilalanina son esenciales
para el desarrollo normaly, por lo tanto,
se debe tomar diariamente una cantidad
limitada y controlada.

La leche maternay la féormula para bebés
estandar brindan la tirosina y la fenilalanina
gue necesita su bebé antes de introducir
alimentos sélidos, generalmente, entre los 4
y los 6 meses de edad.

Su bebé también necesitara una férmula
metabdlica especial para proporcionar
proteina sin tirosina ni fenilalanina.

Su dietista determinara cuanta leche
materna o férmula para bebés estandar y
formula metabdlica se debe ofrecer.
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FOormula metabdlica sin
tirosina ni fenilalanina

La formula metabdlica sin tirosina
ni fenilalanina es una parte esencial
del cumplimiento de los requisitos
nutricionales de su bebé.

Como la leche materna o la férmula
para bebés estandar, la formula
metabdlica tiene carbohidratos,
grasas, vitaminas y minerales, mientras
que la proteina se presenta como
aminoacidos sin tirosina ni fenilalanina.

La formula metabdlica, mas las
cantidades recetadas de tirosinay
fenilalanina, posibilita a su bebé recibir
todos los nutrientes que necesita para
crecer.
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Seguimiento dela
tirosinay la fenilalanina

A medida que su bebé comience a
comer alimentos sdlidos, su clinica
trabajara con usted para hacer

un seguimiento de la tirosinay la
fenilalanina.

Los alimentos se deben pesar o
medir con medidas caseras (1 taza,

1 cucharada, etc.) para determinar el
contenido de tirosinay fenilalanina.

Su clinica puede ayudarlo a
encontrar las mejores herramientas
para ayudar a determinar el
contenido de tirosina y fenilalanina
de los alimentos.
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cQué se controlaenla HT-17?
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Andlisis de sangre para detectar aminoacidos. H!
otros nutrientes y succinilacetona

Altura y peso @
Se ajustan los medicamentos y la dieta
| )

de acuerdo con el crecimiento y los

andlisis de sangre 2 -
] o,
Control del desarrollo

Otros anélisis para asequrarse de que
su bebé se mantenga saludable B
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;Como se controlala HT-1 durante una enfermedad?

Durante cualquier enfermedad,
nuestros cuerpos necesitan energia
extra. El cuerpo comenzara a separar
las proteinas de las células, lo que
provocara una acumulacion de tirosina
y succinilacetonay otras sustancias
toxicas.

PROTOCOLQ
EMERGENGIA

Es extremadamente importante iniciar
el protocolo de dia de enfermedad que
su equipo metabdlico ha desarrollado
para usted y comunicarse con este.
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;Como se controlala HT-1 durante una enfermedad?

Siempre siga las indicaciones de su equipo médico.

Comuniquese con el equipo médico ante los
primeros signos de enfermedad. Es posible que
le pidan que inicie el protocolo de emergencia
que puede incluir lo siguiente:

« Continuar el medicamento llamado NTBC @

« Formula metabdlica sequn las indicaciones
del dietista E—

« Alimentos requlares en la mayor cantidad l@
posible
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cQué sucede en la genética humana?
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Los genes son partes de ADN que llevan la instruccion genética.
Cada cromosoma puede contener miles de genes.

La palabra "mutacion” significa un cambio o un error en la
instruccion genética.

Heredamos cromosomas particulares del ovulo de [a madre y del
esperma del padre.

Los genes en esos cromosomas llevan la instruccion que determina
las caracteristicas. que son una combinacion de los padres.
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cComo se heredalaHT-1?

La HT-1 es una afeccion hereditaria. No hay nada que se
pudiera haber hecho para evitar que el nifio tenga HT-I.

Todos tenemos un par de genes que elaboran la enzima
fumarilacetoacetato hidrolasa. En nifios con HT-1. ninguno de
estos genes funciona correctamente. Estos nifios heredan un
gen de HT-1 que no funciona de cada uno de los padres.

Los padres de los nifios con HT-1 son portadores de la afeccion.

Los portadores no tienen HT-1 debido a que el otro gen de
este par funciona correctamente.
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H erencCla. posibles combinaciones autosémicas recesivas

Probabilidades para cada hijo cuando ambos padres son portadores

Padre Madre
portador portadora

. Gen que funciona

Gen que no funciona

No afectado Portador Portador Afectado
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Embarazos futuros

Cuando ambos padres son portadores. en cada embarazo.
el riesgo para el bebé es el siquiente:

50 % de
probabilidades
(2en 4)
25 % de El bebé seré portador
probabilidades de la HT-1
(1en4)

El bebé tendrd la HT-1
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Puntos destacados

La HT-1 es un trastorno metabdlico hereditario grave que puede
provocar problemas de higado y rifiones importantes.

Los dafios se pueden prevenir con un medicamento llamado NTBC.
una dieta con restriccion de tirosina y fenilalanina y una formula
metabolica especial.

Los andlisis requlares son esenciales para controlar los niveles de
succinilacetona y tirosina en la sangre.

Ademas. recuerde que. cuando se controla correctamente. su
hijo puede disfrutar de un crecimiento y desarrollo normales.
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Datos utiles

Asequrese siempre de tener un buen suministro de
medicamentos. formula metabolica y alimentos bajos
en proteinas y de que no estén vencidos.

Su clinica metabalica le recetard productos dietéticos
especiales y la formula metabalica.

No deje de ir a las citas médicas con su equipo metabolico.

Siga el protocolo de dia de enfermedad mientras esta dure.
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Quién es quién (informacion de contacto)

Mi dietista
N O ettt eeeete e sesesssesesssesssssessnsnsessassessasssensassessasssessasesessnsessnsasesensnsessnssssnsssenens
NUMEEO A L T ONO ettt s seetessseete s ssesessssesessssesessssesessnsessssnsessnsasenens

GO O IO T ONICO: aaeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeseessessessesseessessessessessesssessessessessesssessessessessesssessessessesssessensenns

Mi enfermero
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Notas
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