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Informacion para familias luego de
una prueba de deteccion con resultado

positivo para recien nacidos

Adaptada por el grupo de dietistas de BIMDG
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British Inherited Metabolic Diseases Group
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Tools EnablingM etabolic Parents L Earning como servicio para la medicina metabélica

(Herramientas que permiten la capacitacién sobre metabolismo de los padres)

Esta version de la herramienta TEMPLE, originalmente adaptada por el grupo de dietistas de

BIMDG para el uso dentro del Reino Unido e Irlanda se ha adaptado adicionalmente por parte
de Nutricia North America para el uso dentro de los Estados Unidos y Canada. Esta version ya , ) ) . . )
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no representa la practica clinica ni dietética en el Reino Unido e Irlanda.
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+7 VLIJQL FD WLURVLQHPLD KHUHGLWDULD WLSR
Se pronuncia ti-ro-si-ne-mia.

Es una afeccidon metabdlica hereditaria.

Hereditary = Tyrosinemia Type 1

/[LURVLQHPLD KHUHGLWDULD WLSR

HT-1

Con el respaldo dd NUTRICIA como servicio para la medicina metabdlica
El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.
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Demasiada
succinilacetona
y tirosina en la
sangre

Con el respaldo dd NUTRICIA como servicio para
El control dietario de la afeccién solo se debe realizar

la medicina metabdlica
bajo supervisién médica.
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DIHFWD HO FX

/ID +7 DIHFWD OD PDQHUD
cuerpo separa las proteinas.

La proteina se encuentra en nuestros
cuerpos y en muchos alimentos. El
cuerpo necesita las proteinas para el
crecimiento y la reparacion.
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Con el respaldo dd NUTRICIA como servicio para la medicina metabdlica
© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.
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/ID SURWH QD FRQVLVWH HQ FDGHQDYVY GH XQLGDGHYV
La tirosina (Tyrosine 7<5 \ OD |IH@heya@ain® L3FDP VRQ GRV DPL(

Con el respaldo dd NUTRICIA como servicio para la medicina metabdlica
© 2019 Nutricia Nort h America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.
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Metabolismo de la proteina

Elmetabolismo VH UH HUH D ORYV SURFHVRV TXH VH SURGXFH
ceélulas del cuerpo.

S

Catabolismo

Con el respaldo dd NUTRICIA como servicio para la medicina metabdlica
© 2019 Nutricia North America . El control dietario de la afeccién solo se debe realizar bajo supervisién médica.
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Las enzimas ayudan al metabolismo al funcionar como tijeras.
6HSDUDQ ODV SURWH QDV HQ SDUWHV PEV SHTXH3DV

Con el respaldo dd NUTRICIA como servicio para la medicina metabdlica
© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.
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/D +7 VH SURGXFH SRU XQD ‘
GH FLHQFLD GH XQD HQJLPD OODPDGD NG

. . NORMAL
fumarilacetoacetato hidrolasa o FAH. '

A ACUMULACION
DE TIROSINA,
PROBLEMAS IRammmll FUMARILACETOACET
DE SALUD Y SUCCINILACETON

El aminoacido tirosina no se puede
separar de manera habitual y en su
lugar se crean sustancias toxicas.
Estas sustancias toxicas se llaman
fumarilacetoacetato y succinilacetona.

IMPORTANTE

’ Con el respaldo dd NUTRICIA como servicio para la medicina metabdlica

© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.
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La acumulacion de estas toxinas con el tiempo provoca
LQVX FLHQFLD KHSEWLFD \ SXHGD FDXVDU FEQFHU G

y problemas renales.

Con un control médico y nutricional adecuado, se
puede regular la acumulacion de toxinas para contribuir
al crecimiento y desarrollo normales de su hijo.
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Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica
© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.
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La mayoria de los bebés comienzan 2ZWURV QL3RV WLHQHQ XQ L(Q
a sentirse mal en los primeros meses sintomas como los siguientes:
de vida. Los sintomas incluyen los
siguientes:

i $XPHOWR GH SHVR GH FdwrVEVPR

i OVX FLHOFLD KHSEWLF proplemas renales
$OJXQRV QL3RV SXHGHQ SUH

de higado.

» Higado agrandado
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Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica

© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.
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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.

IRV UHVXOWDGRY DQRUPDOHV SRGU DQ LPSOLFDU TT(H
D VX P«GLFR D TXH KDJD P£V SUXHEDV SDUD FRQ UPDPU
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Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica

© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.
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La HT-1 se controla con medicamentos y una
dieta especial.

v Medicamento llamado nitisinona (0 NTBC).

v Evite los alimentos con alto contenido de
proteinas.

v Cantidades controladas de alimentee

contienen fenilalanina y tirosina (pr
v Férmula metabdlica, recetada fbr soem

A veces se necesita fenilalanina ¢ }\ |
v Alimentos bajos en proteinas. €% 9&%‘
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Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica

© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.
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La NTBC ayuda a prevenir la acumulacion
de toxinas. Tambien ayuda a prevenir el
GD3R DO K JDGR \ D ORV UL3RQHV \ D\XGD D

disminuir el riesgo de cancer de higado.
6 XbKLMR FRPHQ]J]DUE D WRPDU OD 17%& OR

antes posible.
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Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica
© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.




Evite los alimentos
con alto contenido
de proteinas

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

Por lo tanto, la otra parte importante
GHO FRQWURO GH OD +7
especial con restriccion de proteinas
completas para limitar el consumo de
tirosina y fenilalanina. Los alimentos
altos en proteinas incluyencarne,
pescado, huevos, queso, leche, pan,
pasta, nueces, soya y tofu.
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HVY XQD GLHWD

Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica
El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.




Incluya alimentos bajos en proteinas

(VWRV VRQ DOLPHQWRY TXH FRQWLHQHQ
SHTXH3DV FDOWLGDGHV BAR(YRVLOD \

IHQLODODQLQD TXH VH SXHGHQ XVDU HQ
cantidades normales. y|;bm =007V

Incluyen muchas frutas y verduras

y alimentos bajos en proteinas ’ ‘,\ G
especialmente formulados. //[\\\%\ﬁw
: - A A

XY

Brindan lo siguiente:
* Una fuente de energia importante
» Variedad en la dieta
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Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica

© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.




COomo cocinar comidas
bajas en proteinas

/IDV FRPLGDV EDMDV HQ SURWH QDV TXH

cocine para su hijo pueden seguir siendo
atractivas y tener buen sabor.

Existen muchos libros de cocina de
comidas bajas en proteinas para elegir.

(ObGLHWLVWD SXHGH UHFRPHQGDUOH VXV

libros de cocina favoritos.
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Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica
El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.




Como alimentar a
su bebé con formula
metabodlica

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

La leche materna y la formula para bebés

estandar brindan la tirosina y la fenilalanina

TXH QHFHVLWD VX EHE« DQWHYV GH LQWURGXFLU
alimentos solidos, generalmente, entre los 4

\ ORV bPHVHV GH HGDG

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

Su dietista determinara cuanta leche
materna o formula para bebés estandar y
formula metabdlica se debe ofrecer.

16 . - .
Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica
© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.




FOormula metabdlica sin
tirosina ni fenilalanina

La féormula metabdlica sin tirosina O<=vVv
ni fenilalanina es una parte esencial
GHO FXPSOLPLHQWR GH ORV UH

nutricionales de su bebé.

Como la leche materna o la formula

para bebés estandar, la formula

metabdlica tiene carbohidratos,

grasas, vitaminas y minerales, mientras

TXH OD SURWH QD VH SUHVHAQ
aminoacidos sin tirosina ni fenilalanina.

La formula metabdlica, mas las
cantidades recetadas de tirosina y
fenilalanina, posibilita a su bebé recibir
WRGRYVY ORV QXWULHQWHYV TXH J WD SDUD

crecer.
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Con el respaldo de como servicio para la medicina metabdlica

© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.




Seguimiento de la
tirosina y la fenilalanina

$ PHGLGD TXH VX EHE« FRPLHQFH D
comer alimentos solidos, su clinica

trabajara con usted para hacer

un seguimiento de la tirosina y la

fenilalanina.

Los alimentos se deben pesar o

PHGLU FRQ PHGLGDV FDVHUDV DbWD]D
bFXFKDUDGD HWF SDUD GHWHUPLQDU HO

contenido de tirosina y 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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Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica
© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.




+4X« VH FRQWUROD HQ OD +

Andlisis de sangre para detectar ghgincfil
otros nutrientes y succinilacetondy, wm

Altura y peso

=

Se ajustan los medicamentos yTee

de acuerdo con el crecimiento'y |0 f
/ FORMpL
Control del desarrollo D !
%8

analisis de sangre
Otros analisis para asegurarse de
su bebé se mantenga saludab
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Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica
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'XUDQWH FXDOTXLHU HQIHUPHGDG
nuestros cuerpos necesitan energia

extra. El cuerpo comenzara a separar

ODV SURWH QDV GH ODV F«O
provocara una acumulacion de tirosina

y succinilacetona y otras sustancias

toxicas.

Es extremadamente importante iniciar
HO SURWRFROR GH G D GH HP
VX HTXLSR PHWDEPOLFR KD
para usted y comunicarse con este.
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Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica
© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.
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+&uUPR VH FRQWUROD OD +7 GXLU

6LHPSUH VLJD ODV LQGLFDFLRQHVY GH VX HTXLSR P«

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

v Continuar el medicamento llamado NTBC

v Formula metabdlica segun las @&icaciones
del dietista

« Alimentos regulares en la ma.tidad
posible u

21 - . .
Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica
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El control dietario de la afeccién solo se debe realizar bajo supervisién médica.
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Los seres humanos tienen cromosomas compuestos

Los genes son partes de ADN que llevan la instrucci
Cada cromosoma puede contener miles de genes.

La palabra “mutacion” significa un cambio o un error
instruccion genética.

Heredamos cromosomas particulares del ovulo de |a
esperma del padre.

Con el respaldo de como servicio para la medicina metabdlica
© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccién solo se debe realizar bajo supervisién médica.
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La HT-1 es una afeccion hereditaria. No hay
pudiera haber hecho para evitar que el nino

Todos tenemos un par de genes que elabore
fumarilacetoacetato hidrolasa. En ninos con

estos genes funciona correctamente. Estos n
gen de HT-1 que no funciona de cada uno d

Los padres de los nifnos con HT-1 son portac

A S
> Los portadores no tienen HT-1 debido a que
este par funciona correctamente.

23 - . .
Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica

© 2019 Nutricia North America . El control dietario de la afeccién solo se debe realizar bajo supervisién médica.




Hel’enCIa: posibles combinaciones autosémicas recesivas
Probabilidades para cada hijo cuando ambos pac

Padre Madre
portador ) ¢ portadora

. Gen que funciona

‘ Gen gue no funciona

No afectado Portador Portador Afectado
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Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica
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Embarazos futuros

Cuando ambos padres soepaHadamasharazo,
el riesgo para el bebé es el siguiente:

GDGHYV

laHT-1b GH
I SUREDELOLGDGHYV
HQ
b GH = Elbebé sera portador
SUREDELOLGDG@eH&/HT-1
HQ
El bebé tendra la HT-1

Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica
© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.




Puntos destacados

La HT-1 es un trastorno metabolico hereditario grav
provocar problemas de higado y rinones importante

Los dafos se pueden prevenir con un medicament
una dieta con restriccion de tirosina y fenilalanina y
metabolica especial.

Los analisis regulares son esenciales para controla
succinilacetona y tirosina en la sangre.

26 - . -
Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica
© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccién solo se debe realizar bajo supervisién médica.




Datos utiles

Asegurese siempre de tener un buen sumini
medicamentos, formula metabdlica y alimen
en proteinas y de que no estén vencidos.

Su clinica metabdlica le recetara productos di
especiales y la formula metabalica.

No deje de ir a las citas meédicas con su equli

Siga el protocolo de dia de enfermedad mie
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Con el respaldo de como servicio para la medicina metabdlica
El control dietario de la afeccién solo se debe realizar bajo supervisién médica.
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Mi dietista
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Mi enfermero
N[0T o] =TT ISR SR
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Mi meédico
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Notas
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Con el respaldo de como servicio para la medicina metabolica
El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervision médica.
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