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Vivir con PKU en Ecuador: el caso de
Emiliay los retos de tratar una
enfermedad metabolica rara sin apoyo
local

Veronica Rodas
Mama PKU

Patient name: Emilia V CARPIO RODAS Sample type: Buccal Swab Report date:  10.0CT-2022
20

DOB: - Sample collection date: 20 nvitae Q4066109
Sex assigned at birth: Femnale Sample accession date:  16-SEP-2022 Clinical team:  Jennifer Kennedy
Gender: James Gibson
Patient ID (MRN): 1786033
Reason for testing Test performed
iagnostic test for a personal history of disease Sequence analysis and deletion/duplication testing of the 8 genes listed
he nalyzed sec

& i
@ RESULT: POTENTIALLY POSITIVE

One Pathogenic variant and one Likely Pathogenic variant identified in PAH. PAH is associated with
autosomal recessive hyperphenylalaninemia.
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Trastorno Genético

62 La PKU es un trastorno hereditario autosomico recesivo, lo que significa que se transmite de
( padres a hijos.

B

PKU

®, g Falta de Enzima
—® — : : : : : : :
Nee,/ <=, Este trastorno se debe a la falta de la enzima fenilalanina hidroxilasa, crucial para el metabolismo
1./ \‘\“'.?/ de la fenilalanina.
e

< -

METABOLISMO  PKU - ENZIMA
NORMAL BLOQUEADA

HEALTHY PERSON  PKU Consecuenclas de la PKU

"""’“V'j'a"‘"e La acumulacion de fenilalanina puede causar dafo cerebral y diversos problemas de desarrollo si
no se trata adecuadamente.

Tyrosine
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Proceso diagnostico en Ecuador: tiempos criticos

DATOS DEL NINO(A)

Identificacion del Nino(a): 010407725001 Peso al Nacer: 2600 gr. 1 9 m ay . | | 2 O m ay . I n i C i O

Nombres y Apellidos: Emilia Carpio Rodas Edad Gestacional: 38 semanas. 2 8 m ar 2 O 2 2 — i ., . .,
Fecha de Nacimiento: 2022-03-28 Sexo: Mujer N aC e E m I I I a CO n f I r m aC I O n d e N u t r I C I O n
MUESTRA No. 1 SITIO DE TOMA P K U m et ab (,) I I C a

Id Muestra: 2075758 Provincia: Zona 6
) Bnriens 976159 Area fie Salud u B.anos., Cumbe, Chaucha,.Mo.lleturo. Turi, Valle, ,;" ,;" ,;"
Hospital: Victoria Del Portete, Tarqui, Gin o S - o S - o S -
Ali tacion a | Unidad
e Materna S 2 Centro De Salud N°3 Nicanor Merchan
Toma: Operativa:
2022- 2 } | _ ; S— ; ) — .
Fecha de Toma: Teléfono: 2822202 -~ ., -~ ., -~ .,

04-06 / Y / N / N

RESULTADOS .

PRUEBA RESULTADOS RANGOS 1 ab r — ) 8 J u n —
Normal Patolégico 1 4 t

170H PROGESTERONA 5.16 <27 nmol/L 27 nmol/L . . m a.y - C I a

e Tom. v o Tamizaje Resultado 4

IGALACTOSA TOTAL Negativo NEGATIVO REQUIERE VERIFICACION e n H O S I tal
PKU 2162.51 <182 umol/L >182 umol/L n e O n E t E | O I /L
MUESTRA No. 2 SITIO DE TOMA u

Id Muestra: 2093842 Provincia;
Id Examen: 976260 Area d's""" L — g — - g
Alimentacion a la 4y Q@I
Toma: Mersitia Operahva
2022- /.-—- B ", /.-—- B ™ AViAw - rTeewe —-awananwe
Fecha de Toma: 05-11 Teléfono: 2822202 f Y f i 0059435 | | =) | 5 _ | ¥
-’ 10 may — 11 may - i vwian
PRUEBA RESULTADOS RANGOS y y Fenilalanina (SCPKU) 4.00 = ol/L - 0.00°= 182.0 e
Normal ‘ o e
) \ R ﬂhlw ——
Llamada del Segundo R
TSH TOTAL 1.31 <20 MUk >20 mUI/L
IGALACTOSA TOTAL NEGATIVO NEGATIVO REQUIERE VERIFICACION
PKU 2593.94 mol/

s MSP Tamizaje

El tamizaje existe, pero el seguimiento especializado no.
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Camino seguido tras la confirmacion dlagnostlca

Patient name: Emilia V CARPIO RODAS Sample type: Buccal Swab Report date:  10-OCT-2022 (
DOB: 28-MAR-2022 Sample collection date:  14-SEP-2022 Invitae #: RQ4066109

Sex assigned at birth: Female Sample accession date:  16-SEP-2022 Clinical team: Jennifer Kennedy

Gender: James Gibson

Patient ID (MRN): 1786033

Reason for testing Test performed

Diagnostic test for a personal history of disease Sequence analysis and deletion/duplication testing of the 8 genes listed
in the Genes Analyzed section.

W Invitae Elevated Phenylalanine

(Hyperphenylalaninemia) Panel

*JUNIO-
AGOSTO —
manejo familiar

~\

. J
@ RESULT: POTENTIALLY POSITIVE
4 N\
One Pathogenic variant and one Likely Pathogenic variant identified in PAH. PAH is associated with
autosomal recessive hyperphenylalaninemia. ° S t P I I t I\/I B R E
GENE VARIANT ZYGOSITY VARIANT CLASSIFICATION . .
PAH c.754C>T (p.Arg252Trp) heterozygous PATHOGENIC - VI aJ e a
PAH €.242C>A (p.Thr81Asn) heterozygous Likely Pathogenic E E U U
. J
Fenilcetonuria
I K U ( \
SEPTIEMBRE

Informacion para familias después de
una prueba de deteccion con resultado
positivo para recién nacidos

— seguimiento
correcto

r

po de dietistas de BIMDG

o)

Cada 6 meses

~\

a EEUU para
control

g J
4 N
Examen
genético
g J

Dr. James Gibson y Emilia a sus 5 meses
Metabolic Genetics Clinic at Dell Children's Medical Group
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Apoyo internacional, acceso a
formulas y comienzo del
tratamiento adecuado

Bl

ol MaxiPlus ¥ 5:09p. m. [ ]

{ verorodas en Parents of PKUers @

For all of those that helpedfare invested in the
mom from Ecuador - here is the load she took with
her. She loaded 3 suitcases full of formula and low
protein medical food to return to her country, A
country that has told her it could be at least 3
months before they are able to get her more

El monitoreo regular permite ajustar la dietay el
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ol MaxiPlus & 5:068p. m. T
< =2 South Texas PKU Community
1 Dabbhie Garrett - 1 m: ®

| have excess PKU
sphere 20 formula in
chocolate powder and

vanilla liquid.I'm in the
Corpus area (Bishop) if
anyone is in need.

d Q ®

Me gusta Comentar Enviar

O1

Més relevantes ~

\ Vero Rodas 16 son
* Hi, I'd love to take some of that off your

ol MaxiPlus 5:10p. m. .

{ verorodas en Parents of PKUers @

25 Fitros  Publicaciones recientes  Publicaciones

PMERIIAS W N e W

Patsy Thompson « 30 nov 2022 - B

| have three boxes {30 per box) of the 100 mg of
Kuvan powder, 25 single packets and 25 of the 500
ma single use packets, | would be more than happy
to ship them for free. My daughter Is on Palyzing
and no longer needs the Kuvan,

KUVAN

{KEIVAN

B
R ORI

.-~

formula. hands. Can we arrange a pickup?
- - - - . - - ] iPl = . 5:08p. m. 8 lespander (KLSVALS
tratamiento, minimizando el riesgo de complicaciones en o o ct e showe st e roers | HQHENPIS T g SOB: e verg — & =3 Bt
be helping her manage this and getting it to her. RESPUIIUL] o “ ‘ Debbie Garrett 26 som £ Autor

Vero Rodas sure I'm pretty flexible. Let

{5 Comentar com @ © @ @

If you want ta help she Is currently using Periflex
early years, and transitioning to junior years. She - =
will take any PKU formula suitable for a 1 year old. : Kala McWain - 32 sem - @ Colaborador estelar
Pl hout f dd Té t | it .t

tofeasefeac outforana ress in 1exas to man | Rachel Lynn Mlsla‘ek oh my gOOdness
&4 that would be so special! One day |

hope to meet them in person as well!!!

H @

los pacientes. 1 a 2 veces por mes en la edad actual de Emi R

) il MaxiPlus & 5:110p. m. (]
We are one of the greatest communities and she * P

thanks you all for your support

Los niveles de fenilalanina en sangre son claves para s
modificar la nutricion metabdlica <360 umol/L o 6 mg/dL de ""“Q*O @
6 a 12 aﬁos <6OO O 10 @‘ Kala McWain - 32 sem - @ Colaborador estelar

Like you said - A cake made with not only
ingredients, but also love, empathy and
generosity!! We are always here to support

{ verorodas en Parents of PKUers @
Responder

v ®% Filtros  Publicaciones recientes  Publicaciones
Ver 1 respuesta

Kuvan anyone one? Numbers on box represent how
many small boxes of kuvan are in each.

GIBSON JONES

Collection Date: 03/30/2025
Received Date: 04/04/2025

Physician: All | ask is shipping!

Not expired or anything. we are not responders but

UL iocea” you! we get it for free so | still get it.

Reported Date:  04/09/2025 o w@

Apple ey Acorn

® S © v aunrssdd Emi has a warrior momma! Happy birthday

Test Result Expected Range 2 g niog Coutiower Emi!
Phenylalanine 5.9 mg/dL <4.0 mg/dL S Eomstoups P Resucider 1

Cranberries ‘ gggplmb: P o .. Q
Tyrosine 1.3 mg/dL < 3.0 mg/dL . ?,f:';.’,‘::: * Gesdes i oniy

Seaped Plownssaimaainan , Vero Rodas - 32 sem - £ Autor

o s Lettuce .

g A (@ g ' Onians Kala McWain thanks Kala for be you
Physician: JAMES GIBSON . Parsnips
ysician N g;;‘f“’ ' s:pp.@ Responder i) Q)
Collection Date: 10/04/2025 - Orange 4 i
H oA "f Spaghetti squash
Recelved Date:  10/14/2025 . 3 :;‘.. - =, Spnsch fom aoid Gabby Rojas Neira - 32 sem
Reported Date:  10/17/2025 @ Plum ~ t;‘ummev Squash : % )
*  Raspberries ometoss == Feliz cumpleainos a la Emi
0 Strawberries ” &‘m'p‘ —
Watermelon zuca
( wechin

Test Result Expectod RanO IB Low pm'(::;loods with less than 20 mg of Phe per serving

proten companies
phenylalamne 32 mg!dL <40 mgldl- ©  Ketchup, mustard, pickles, margarine, butter, oil & vinegar dr 1 ':i \':! (:1 ('J"' 3

g‘ m & Iﬂ honex magle or fruit et
Tyrosine 1.7 moleL *3.0mg/dL, (O) Comentar como Vero... @ @ @




Concentraciéon (mg/dL)
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Manejo y seguimiento bioquimico de Emilia

Fenilalanina y Tirosina (valores actualizados sin extremos)

Fenilalanina (mg/dL) -l ® o A2

Forkindinwe 226 ,@
—— Tirosina (mg/dL) e

1.5

—== Limite 6 mg/dL P |
T

TXAUS-MB-... < O L = 1l Blood Spot Results 10/4

1 5 . 0 B i Asiar D  Reswmen por Copllot

= IXALS-MEB Genatics Diat ¢ @ Respondis o Ve 17 Ot 2025 1348
1 2 5 i Blood Spot Result 10/27,20 Vie 7 Now ——
) At boced ’ fus do

H Metabolic Ganetics Qlinic at Dell Children's Medical Group

1301 Barbara Jordan Blvd Suite 200 E | Austin, TX 78723
ITXALS -MEB Genetics Dist

“ Ra: [EXTERNAL] Recent lab
Hi Viera: Poore Emit A

t :512-628-1993| £ 512-628-1841

5.0

I z' Y B Q Z . 1y TXAUS-ME Genetics Diet l
I n Itl S | e r I Ca Ra: [EXTERNAL] RE: Blood S Vie 7 Nov saralane momsilascension.org en nombre de TXALS - M2 Genetics Ciet < ceneticadieti@ascension.org
Oh that's so great 10 hesr! 'm glad we ™
Pare Usted

0 - RN 8 Tadudends
s . o 3 3 ‘ L ECR Blood Soot 10 4. X pa
Falta de calorias Gr\llpe l -
V Octubire I O TespREsts 6or a weryeess : e :
TXALUS MB Genetics Diet A
1 0 . 0 D e (EXTERNAL] Re: Blood _  Vie 170a i
Yot that i wonderh W glad & Atached are e results of a blood spot colleciad on 1V They look awesome! Pre 5 32 5 Ty 1
Have 2 greas weskend!
~  TXALS-MB Genutks Diet AL
Blood Spot Results T0/4 Vie 17 Oct
Ml Vero. Attached are the results of & _ Metabolic Distitians: Sarajane Marris, Allison Vinyard, Jessi Page
L.OF ~eeem

CO{LEC~ TION A
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Profesores y

enfermeros escolares

El bienestar de Emilia no
koL LA depende unicamente de su

metabdbcn heredBaria, Bl organisma de ks porsonas con PR o puede e
descompanss @ amNoacio fendalaning. L8 fenilBlaning PHE] &2 encusnts 5 o '
o fodos s akmenkis que conienen protoina. Lo PR e3 una ideccin

e e . genetica, sino de la interaccion
' entre un equipo médico
D W comprometido, una familia
e s : informada, una nutricion

o Faki ¢ 8000 G CoNCRnYactn o Probbnis o ) La formuta para ka PKU es una parte fundamental de

PHE fjue 0o &5 st e s trganism, Los niveles alios de PHE son
daflinos pars el carale y posden caussr probiemes dé mprendeag y
I ovas afecoones médicas Si no 53 manetan ben

Debide 8 que 153 pevsanas con PKL 00 pusden dascomponss fa FHE, - I b .
MmmmmmmmJ . o —

e condoct 5 diota, D 3 que i pevsinas on PR o gueden Z1: .

e e | RS metabolica cuidadosamente
Para ayudar a prevenir estos ptcot:nas. :asm;mnas con PKL mm ’mm ': .

| Efprmtaeeee | controlada, y una red social y
__¢Qué debo hacer?

"\ _ Consejos utiles
Enatfiele & i alumno de fa misma forma que o fos demis. Los

Nivédes de PHE pueden visler. £5 posilile que U sumno con PEU 8 \

educativa que comprenda sus
e | | S R necesidades. Su cuidado es

PKLL La presain de grupo podrian provocar que o nifo demame Trate # nifo de fo maw) forma que 2 s otros estudantes
Is Srmada 8 escondidas 0 gue la oculte. Es importante (ue su La PKL no es una sfermedad y 5 sumeo 0o esth enfeemo
BUIMNO tENGE UN lugEr 36310 Para COnSUmn y Quandsr & Thamuks. Siempre que 503 L8 GE wspacil y lome Iy Armuls paea &

el e Integral, continuo y compartido

que 362 & pomen persona oo aotir problemas de apeendizge v

Profe de Emilia

onducta rélacionades con |a PEU. ES muy lrgorsante indoem a Mo permits qus [a P cu‘ Ackrioe 2 il S, Ryudarke 3
I padres para U control exitoso @8 18 PR estublecer Lna concienca 2 3l mismo més sl de 1s PRU &
Ung BoCn que Su dkamno recordand dunints 1os s vida

Guia para la escuela proporcionada por Dr Gibson
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. Acompafiamiento

\ Familiar
Inve_stlgamon, Genéticay
Cienciay | Diagndéstico
Advocacia '-

Hacla unared

de apoyo real wwes  Bienestar  om

para las ~ Integral de
personas con "~ laPersona

PKU en RS con PKU i,
Ecuador | ~  ‘

Comunicacion Apoyo
con Familia . Psicologico

| Escuela
Informada
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