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PKU

Trastorno Genético

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

Falta de Enzima

Este trastorno se debe a la falta de la enzima fenilalanina hidroxilasa, crucial para el metabolismo 
de la fenilalanina.

Consecuencias de la PKU

La acumulación de fenilalanina puede causar daño cerebral y diversos problemas de desarrollo si 
no se trata adecuadamente.



Proceso diagnóstico en Ecuador: tiempos críticos

El tamizaje existe, pero el seguimiento especializado no.

28 mar 2022 –
Nace Emilia

1 abr –
Tamizaje 
neonatal

10 may –
Llamada del 

MSP

11 may –
Segundo 
Tamizaje

14 may – cita 
en Hospital 

19 may –
Confirmación 

PKU

20 may – Inicio 
de Nutrición 
metabólica

8 jun –
Resultado 4 

µmol/L



Camino seguido tras la confirmación diagnóstica

•JUNIO–
AGOSTO –

manejo familiar

•SEPTIEMBRE 
– viaje a 
EE.UU

•SEPTIEMBRE 
→ seguimiento 

correcto

Examen 
genético

Cada 6 meses 
a EEUU para 

control

Dr. James Gibson y Emilia a sus 5 meses

Metabolic Genetics Clinic at Dell Children's Medical Group



Apoyo internacional, acceso a 
fórmulas y comienzo del 
tratamiento adecuado

El monitoreo regular permite ajustar la dieta y el 

tratamiento, minimizando el riesgo de complicaciones en 

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

Los niveles de fenilalanina en sangre son claves para 

modificar la nutrición metabólica <360 umol/L o 6 mg/dL de 

6 a 12 años <600 o 10



Manejo y seguimiento bioquímico de Emilia

Rinitis Alérgica



Desarrollo, cuidado integral y red de apoyo de Emilia

Profe de Emilia

Guia para la escuela proporcionada por Dr Gibson

El bienestar de Emilia no 

depende únicamente de su 

genética, sino de la interacción 

entre un equipo médico 

comprometido, una familia 

informada, una nutrición 

metabólica cuidadosamente 

controlada, y una red social y 

educativa que comprenda sus 

necesidades. Su cuidado es 

integral, continuo y compartido



Hacia una red 

de apoyo real 

para las 

personas con 

PKU en 

Ecuador
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