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PRÓLOGO 
 

En este libro encontrarás respuesta a muchas preguntas que 
normalmente nos hacemos los padres al enfrentarnos a una 
noticia tan impactante como que tu bebé tenga fenilcetonuria.  

Son quince capítulos donde abarcaré desde definiciones 
básicas, defenderé a capa y espada la lactancia materna pero 
mis argumentos siempre respaldados por la ciencia, así como 
la alimentación complementaria en los PKU y otras cosas que 
son las que considero más relevantes al primer año de vida de 
la mayoría de los niños. 
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CAPITULO I - ¿QUÉ ES LA 
FENILCETONURIA? 

Al igual que con cualquier palabra que no 

conocemos, lo primero que hacemos es acudir Google, 

que en caso de ser de un tema medico a nivel cultural le 

decimos Dr. Google, y erróneamente, buscamos consejos 

médicos en él. 

Si hoy Googlearas la palabra “Fenilcetonuria” tu 

búsqueda tendría aproximadamente unos 300.000 

resultados de páginas que pueden ser desde Blogs, 

Redes sociales o hasta Wikipedia, entre otras. 

Donde, probablemente, vas a leer la típica definición en 

lenguaje médico, difícil de entender para cualquier 

persona que no tenga formación en el área de la salud, 

dice más o menos así:  
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“La fenilcetonuria, también conocida como PKU, es una 

alteración congénita del metabolismo causada por la carencia 

de la enzima fenilalanina hidroxilasa, lo que se traduce en la 

incapacidad de sintetizar el aminoácido tirosina a partir de 

fenilalanina en el hígado.  

Es una enfermedad congénita con un patrón de herencia 

autosómico recesivo. Es un tipo de hiperfenilalaninemia. 

La fenilcetonuria (del inglés PhenylKetonUria = PKU) es un 

trastorno del metabolismo; el cuerpo no metaboliza 

adecuadamente un aminoácido, la tirosina, por el déficit o 

ausencia de una enzima llamada fenilalanina hidroxilasa. 

Como consecuencia, la fenilalanina se acumula y resulta 

tóxica para el sistema nervioso central, ocasionando 

daño cerebral.” (1). 
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O a lo mejor, si seguiste buscando, quizás te encontraste 

con la Guía de Práctica Clínica del País de donde estés, 

en mi caso, fue Ecuador!.  

La cual no te lo explica de una forma más amigable, pues 

dice lo siguiente  

“La fenilcetonuria (PKU) es un error innato del metabolismo 

causado por una falta o un defecto en la enzima fenilalanina 

hidroxilasa hepática (PAH), la cual es responsable de 

convertir la fenilalanina en tirosina; cuando los niveles de 

fenilalanina (PHE) aumentan demasiado, esta proteína 

puede lesionar el sistema nervioso, causar retraso mental 

grave y complicaciones neuropsiquiátricas. 

Esta patología involucra en su atención aspectos 

nutricionales, clínicos, dietéticos, económicos, sociales y 

legales, los cuales pueden interferir en el tratamiento y 

respuesta a este.” (2).   


