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cQue es la MSUD?

MSUD significa enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce.

Es una enfermedad metabdlica hereditaria.

Enfermedad ' de la Orina ' con olor a Jarabe de Arce

MSUD
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cQue es [a MSUD?

Demasiada
leucina en la
sangre

Demasiados
cetoacidos
en la orina
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MSUD v proteinas

La MSUD influye en la manera que
tiene su bebé de descomponer las
proteinas.

Muchos alimentos contienen proteinas.
El cuerpo necesita proteinas para
crecery repararse.

., £, .. . . ™
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cQué es una proteina?




Proteinas y enzimas

Las proteinas se descomponen en aminoacidos (los
ladrillos de las proteinas) por efecto de las enzimas
(que son como tijeras quimicas).

Las enzimas rompen después los aminoacidos en
partes o sustancias quimicas mas pequenas.

. f, .. . . L.
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Metabolismo de las proteinas

El metabolismo son los procesos quimicos que se
producen en el interior de las células del cuerpo.

S

Anabolismo Catabolismo
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Queé sucede en la MSUD?

La MSUD se debe al déficit de una enzima
llamada deshidrogenasa de cetoacidos de cadena Q
ramificada.

No se pueden degradar tres aminoacidos
llamados leucina, isoleucina y valina. Esto hace
que los niveles de estos aminoacidos se eleven

en la sangre.

. f, .. . . L.
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;Qué puede salir mal en la MSUD?

En la sangre se acumulan niveles altos de leucina.

Puede afectar a los bebés y los ninos de distintas
maneras.

Si no se trata, algunos bebés desarrollan
sintomas tales como somnolencia e irritabilidad
en los primeros dias. Después estos bebés
pueden entrar en coma. Esto puede danar el
cerebro.

Otros ninos pueden desarrollar sintomas en
fases mas tardias, lo que puede suceder a causa
de alguna infeccidén que curse con diarreay
vomitos.

El tratamiento precoz puede
prevenir el dano cerebral y
los problemas de aprendizaje

. f, .. . . L.
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cQue otros sintomas hay?

La orina y el sudor pueden tener un
olor dulce (como a jarabe de arce)
antes del diagndstico o en caso de

enfermedad.
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. Como se diagnostica la MSUD?
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cComo se controla la MSUD en el dia a dia?

SUSTITUTIVO
PROTEICO

Suplementos de isoleucina —
y valina M

pe - - .
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cComo se controla la MSUD en el dia a dia?

Dieta pobre en proteinas

Sustitutivo proteico PROTEICO

Suplementos de isoleucina —
y valina M
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. Como se vigila la
MSUD?

Analisis de sangre periddicos para
vigilar los niveles sanguineos de
aminoacidos.
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Crisis metabolica

e Las ‘crisis metabdlicas’ producen
acumulacion de leucina y otras
sustancias toxicas.

e El problema normalmente lo
desencadenan las infecciones
infantiles y los virus que producen
fiebre alta, vomitos y diarrea.

e Es importante controlar las crisis
metabdlicas rapida y correctamente.

13 En colaboracién con &@NUTRICIA como un servicio para la medicina metabélica —
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cComo se controla la MSUD
durante las enfermedades?

e En las enfermedades de la infancia se
administra un régimen de urgencia

e | as enfermedades pueden producir
catabolismo o descomposicion de las
proteinas.

e Esto hace que la leucina se acumule
rapidamente.

14

REGIMEN DE

URGENCIA
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.Como se controla la MSUD durante
las enfermedades?

Quitar todas las proteinas de
comidas y bebidas.

/niciar el regimen de urgencia.
Este consiste en administrar

sustitutivo proteico y glucosa.

Continuar con los suplementos
de isoleucina vy valina.

Hacer un analisis de sangre y
llamar al equipo metabalico.
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Consejos cuando aparezca una enfermedad

Use siempre las canhdqdes completas Mesermurno

de alimentos de urgencia que le - | PROTEICO

prescriban. N
/ QL
@/

> .
Si los sintomas prosiguen o le preocupa
algo, vaya inmediatamente al hospital.
o™ @

metabolico.

Informe con regularidad al equipo m
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Mensaje esencial

Es imperativo que la
alimentacion de urgencia

se Inicle




cQue mas se vigila en la MSUD?

Analisis de sangre para
medir los niveles de
aminoacidos y nutrientes

Talla y peso

Se ajusta la dieta conforme

al crecimiento y los analisis
de sangre

Revision del desarrollo
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Cromosomas, genes, mutaciones

S
ee) Los seres humanos poseen cromosomas formados por ADN.
=

S
2@ Los genes son trozos de ADN que contienen instrucciones genéticas.
@@ Cada cromosoma puede tener varios miles de genes.
<S

" La palabra mutacion significa cambio o error en la instruccion genetica.

Heredamos determinados cromosomas del ovulo materno y del
espermatozoide paterno.

Los genes de esos cromosomas contienen las instrucciones que
determinan nuestras caracteristicas, que son una combinacion de las
que poseen los progenitores.

. f, .. . . L.
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Herencla

La MSUD es una enfermedad hereditaria. No hay nada que
hubiera podido hacerse para impedir que el nino tuviera
MSUD.

Todos tenemos un par de genes que fabrican la enzima
deshidrogenasa de cetoacidos de cadena ramificada. En
los ninos con MSUD, ninguno de estos genes funciona
correctamente. Estos ninos heredan de cada progenitor un
gen no funcional de la MSUD.

Los padres de los ninos con MSUD son portadores de la
enfermedad.

Los portadores no tienen MSUD porque en ellos el otro
gen funciona correctamente.

. f, .. . . L.
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H eren Cia — Autosémica recesiva (portadores de MSUD)

La madre es El padre es
portadora de portador
MSUD de MSUD

Ovulos Espermatozoides
femeninos masculinos
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Heren Cia — Autosoémica

La madre es
portadora
de MSUD

recesiva (portadores de MSUD)

El padre es
portador
de MSUD

La madre es
portadora de
MSUD

\

El nino
no sera
portador

El padre es
de MSUD

portador de
MSUD

. f, .. . . L.
En colaboracién con &NUTRICIA como un servicio para la medicina metabdlica




Embarazos futuros

Cuando ambos
progenitores son
portadores, el riesgo
para el bebé en cada
embarazo es el siguiente:

25% de posibilidades
(1 de 4) de que el

50% de
25% de

osibilidades ,
‘/posibilidades P(l de 2) de bebé tenga dos genes

- (1 de 4) de que el nifio sea funcionales v ni
tener MSUD portador de MSUD tenga MSUD, ni sea
portador de MSUD
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Mensajes a recordar

La MSUD es un trastorno metabolico hereditario grave
que puede ocasionar danos cerebrales serios.

El dano puede prevenirse con una dieta pobre en
proteinas, un sustituto especial de dichas proteinas y un
control adecuado de las enfermedades.

Durante las enfermedades, es imperativo que la
alimentacion de urgencia se inicie lo antes posible y
se siga estrictamente, y que no haya retrasos en el
tratamiento.

Los analisis periodicos de sangre son esenciales para
controlar el tratamiento de la MSUD.

. £, .. . . L.
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Consejos utiles

Aseglrese de tener siempre un buen suministro de los
productos dieteticos especiales que necesita y de que
estos esten en fecha.

El medico de cabecera le prescribira los productos
dieteticos especiales. Se consiguen en las farmacias (de

calle u hospitalarias) o se entregan a domicilio.

Aseglrese de tener siempre los productos alimenticios
de urgencia y un plan escrito para tales casos.

Los medicamentos para controlar la fiebre deben
administrarse segdn las recomendaciones normales;
tenga siempre suministros a mano.

. £, .. . . L.
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Quien es guien

Mis dietistas

Mis enfermeros

Mis médicos

- Datos de contacto, direcciones, fotos

26
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Visite mundometabolico.es

y registrese para poder acceder
a las ayudas y consejos practicos
para personas sometidas a dietas
bajas en proteinas.

El sitio contiene también
informacion sobre futuros
eventos e historias personales de
otras personas sometidas a dietas
bajas en proteinas.

BIMDG (55 £ NUTRICIA ol

\ Advanced Medical Nutrition , o
Children Living with

Inherited Metabolic Diseases

www.bimdg.org.uk www.nutricia.co.uk www.climb.org.uk

British Inherited Metabolic Diseases Group



http://mundometabolico.es
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