
La Fenilketonuria Materna

Esta hoja habla sobre los riesgos que el tener Fenilketonuria pueda tener durante el embarazo. En cada embarazo, las 
mujeres tienen del 3 al 5 por ciento de probabilidad de tener un bebé con defectos congénitos. Esta información no 
deberá usarse como un sustituto del cuidado médico o los consejos de su proveedor de la salud.

¿Qué es Fenilketonuria?
Fenilketonuria es una condición hereditaria en la que el organismo no produce una enzima que es necesaria 

para descomponer un aminoácido llamado fenilalanina, o Phe, para abreviar. Ya que las personas con Fenilketonuria no 
pueden digerir apropiadamente el Phe, éste y compuestos similares se acumulan en el organismo. Esto puede conllevar 
a problemas con el desarrollo del cerebro y retraso mental. Sin embargo, un tratamiento con dieta especial puede 
disminuir los niveles de PHE en el organismo para que este daño no ocurra. En Norte América los recién nacidos son 
examinados para Fenilketonuria al nacer

¿Existen rezones para continuar la dieta en la edad adulta?
Al presente, los profesionales médicos recomiendan quedarse en la dieta de por vida para asegurar un 

desarrollo sano. Es de mayor importancia que las mujeres con Fenilketonuria continúen con la dieta ya que el aumento 
de los niveles de Fenilketonuria durante el embarazo pueden causar problemas a un bebé no nacido. Esto se refiere 
como efectos de Fenilketonuria Materna. Ya que la mitad de los embarazos no son planeados, es de suma importancia 
para las mujeres con Fenilketonuria que continúen con la dieta aún si no está activamente tratando de embarazarse.

¿Qué efectos tienen altos niveles de Phe en un bebé en desarrollo?
Los bebés que nacen de madres con Fenilketonuria no tratada (mujeres que no están bajo una dieta especial) 

nacen más pequeños, tienen microcefalia (una cabeza anormalmente pequeña), retraso mental, problemas de conducta, 
rasgos característicos similares a aquellos del síndrome de alcoholismo fetal y un riesgo más alto de defectos cardiacos.

¿Hay algo que pueda hacer para prevenir estos efectos?
La misma dieta que usted tenía cuando era niña puede reducir los niveles de Phe, que a su vez reduce el riesgo 

de que su bebé tenga cualquier de los problemas relacionados con Fenilketonuria Materna. La meta es lograr que sus 
niveles de Phe lleguen a 6 mg/dl (o 360 mol/l). El control dietético deberá de comenzar antes de la concepción, ya que a 
algunas mujeres les tomará más tiempo que a otras bajar sus niveles de PHE. La dieta deberá continuarse durante el 
embarazo.

Un gran estudio realizado, estudió a más de 550 embarazos en mujeres con Fenilketonuria, algunas estaban en 
una dieta restringida antes de la concepción y otras que iniciaron la dieta una vez que se reconoció el embarazo. Los 
bebés que nacieron de madres bajo la dieta especial antes de la concepción o antes de 8 a 10 semanas de embarazo 
tuvieron desarrollo cerebral similar a bebés nacidos de madres sin Fenilketonuria. Las mujeres que no comenzaron la 
dieta hasta después del primer trimestre (después de 12 semanas de embarazo) tuvieron bebés que salieron mas 
atrasados en las pruebas de desarrollo. Por lo tanto, la dieta especial deberá comenzarse tan pronto como sea posible 
para poder aumentar las posibilidades de tener a un bebé sano.

Es importante consultar a un dietista y a un genetista antes de embarazarse: ellos le dará más información 
específica sobre la dieta y la hará un seguimiento durante su embarazo. El consumir suficiente proteína (además de Phe) 
y vitaminas, sobre todo vitaminas del grupo B como ácido fólico y vitamina B12, es importante para el desarrollo de su 
bebé.



Tengo 11 semanas de embarazo. ¿Me ayudará la dieta si la empiezo ahora?
Sí. Su bebé continúa creciendo y el cerebro se desarrolla durante todo el embarazo. No tradado. Fenilketonuria 

tiene un efecto directo sobre el crecimiento y el desarrollo del cerebro. Así que, todavía es una buena idea empezar la 
dieta y mantener bajos los niveles de Phe. Sin embargo, las primeras 12 semanas del embarazo son el periodo más 
crítico para la formación de los órganos, incluyendo el corazón. Por lo tanto, comenzar la dieta después del primer 
trimestre no disminuye el riesgo de deformaciones congénitas. Consulte a un dietista y a un genetista tan pronto como 
sea posible al enterarse que está embarazada.

¿En qué consiste la dieta?
La dieta consiste en reemplazar los alimentos con algo contenido de Phe, como son las carnes, productos 

lácteos y nueces, con alimentos bajos en proteína como son los ciertos granos, frutas, y algunas verduras. También 
existe una fórmula especial con bajo Phe para asegurarse que usted recibirá los nutrientes esenciales. Un dietista u otro 
profesional de la salud le podrá dar información más específica sobre la dieta.

¿Existe otro tratamiento aparte de la dieta que me pueda ayudar a mantener bajos niveles de Phe durante mi 
embarazo?

En los últimos años, medicamentos y suplementos nutritivos, como sapropterina (Kuvan®) y BH4 
(tetrahidrobiopterina), pueden utilizarse para ayudar a reducir los niveles de Phe en la sangre con o sin una dieta 
restringida. No todas las personas que tienen Fenilketonuria responderán a estos medicamentos.

Reportes individuales sobre 7 embarazos con una dieta restringida y la terapia saproperin han sido 
prometedores. Se necesitan más estudios sobre la seguridad y eficacia de estos tratamientos.

¿Hay una manera de saber si me bebé tendrá problemas relacionados con Fenilketonuria Materna?
Un ultra sonido detallado alrededor de las semanas 18-20 de embarazo puede detectar un defecto cardiaco o un 

problema de crecimiento, incluyendo la microcefalia. No obstante, los cambios en el aprendizaje y la conducta no 
pueden ser vistas antes del nacimiento del bebé.

¿Tendrá mi bebé que estar sometido a una dieta?
Su bebé no necesitará una dieta especial baja en fenilalanina si él o ella también tienen Fenilketonuria. En todos 

los estados y provincias de Estados Unidos, se les hace una prueba a todos los recién nacidos antes de que salgan del 
hospital.

¿Puedo amamantar a mi bebé si tengo Fenilketonuria?
Si su bebé no tiene Fenilketonuria, el amamantarlo no será un problema. Si usted continúa con la dieta después 

de dar a luz, el bebé no estará expuesto a altos niveles de Phe. Su doctor también podrá medir los niveles de Phe en su 
bebé para asegurarse que no están altos después de amamantarlo.

Los bebés con Fenilketonuria pueden ser alimentados, pero tienen que tener un seguimiento estricto por un 
dietista y un genetista y revisar sus niveles de Phe en la sangre para asegurarse que ellos reciban las cantidades 
correctas de fenilalanina. El alternar amamantar con una fórmula especial Fenilketonuria (con bajos niveles de Phe) se 
hace por lo general. Otras alternativas también son posibles, todo depende de la experiencia en el equipo médico que la 
esté atendiendo a usted y a su bebé.

¿Qué pasa si el padre de mi bebé tiene Fenilketonuria?
Se han realizado dos estudios que sugieren que no hay un aumento en el riesgo de defectos congénitos cuando 

el padre tiene Fenilketonuria. En algunos hombres, Fenilketonuria puede reducir su fertilidad.

¿Cuáles son las posibilidades que mi bebé tenga Fenilketonuria como yo?
Un bebé sólo puede tener Fenilketonuria si tanto la madre como el padre llevan este cambio genetico específico 

para la Fenilketonuria. Ya que usted tiene Fenilketonuria, usted cuenta con dos genes que no funcionan para la 
Fenilketonuria, uno de su madre y uno de su padre. Usted siempre pasará un gen que no trabaja para la Fenilketonuria a 
sus hijos. Una persona que sólo tiene un gene que no trabaja para la Fenilketonuria se le llama portador de 
Fenilketonuria. Los portadores de Fenilketonuria son personas sanas.

Si el padre del bebé no tiene Fenilketonuria y no es un portador, ninguno de sus hijos tendrá Fenilketonuria, 
pero todos serán portadores. Sin embargo, si usted tiene hijos con alguien que es portador de Fenilketonuria, entonces 



existe el 50% de probabilidades de que cada hijo tenga Fenilketonuria. Finalmente, si usted tiene hijos con alguien 
quien tiene Fenilketonuria, todos sus hijos tendrán Fenilketonuria. El hacer pruebas para averiguar si su pareja el 
portador de Fenilketonuria es posible en algunas familias y si se encuentra el cambio genético específico, se pueden 
realizar pruebas prenatales también. Un consejero en genética u otros profesionales de la salud puede proveerle con más 
información.
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