¢Como debe ser una visita a la clinica?

Puede reunirse con:

Las personas que estan ayudando a tratar la homocistinuria de usted o de su hijo/a deben trabajar en equipo. Cada uno de ellos juega un papel integral
en la salud de los pacientes. No todas las clinicas tendran disponible el personal médico mencionado a continuacién, pero si lo tienen, cada uno de ellos
desempefiara un papel muy importante. Comprender qué papel tiene cada persona lo ayudara a abogar por si mismo a recibir mejor cuidado médico.
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Qué llevar: Ellos pueden realizar:

e Chequeo de su altura y peso
e Medir la circunferencia de su cabeza
e Examenes de laboratorio de rutina, como metionina,

e Una lista de su medicacién y dosis actuales
e Traiga su diario de dieta

* Sea honesto sobre como estd manejando la dieta homocisteina, panel de aminodacidos plasmaticos, B12,
o No pueden brindarle ayuda si no saben que folato y prealbdmina
tiene dificultades e Evaluaciones cognitivas y sociales
e Un registro de dieta falso junto con los o Examenes de la vista anual
resultados de laboratorio puede llevar a e Revisar la columna para detectar escoliosis
cambios en la dieta prescritos que podrian ser o Escéneres Dexa: cada 3-5 afios
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éCudl es un nivel seguro para mi homocisteina?

RESPUESTA: depende del trastorno que tenga. Sabemos que el riesgo de trombosis aumenta con la homocisteina total superior a 120-150
mcmol/L. Para la deficiencia cldsica de CBS, las guias de Morris et al recomiendan menos de 80-100 mcmol/L. Algunos médicos recomiendan
menos de 80 mcmol/Ly algunos niveles tan bajos como menos de 30 mcmol/L para mantenerse seguros. Para los que responden a B6, la
mayoria de los médicos recomiendan menos de 50 mmol/L.

éCon qué frecuencia necesito hacerme analisis de sangre?

RESPUESTA: depende de su edad. Los bebés y los nifios pequefios deben ser revisados con frecuencia (al principio cada semana, luego cada
uno o dos meses). A medida que uno deje de tener un crecimiento rapido, estos se pueden extender; los nifios generalmente cada 3 meses.
Los adolescentes de mayor edad y los adultos, que llevan tiempo en una terapia estable sin otros problemas de salud (como cirugias), cambios
de dieta o problemas con sus medicinas, muchos doctores le revisaran cada 4 a 6 meses.

éCambiaran o aumentaran los niveles de homocisteina si mi hijo o yo nos enfermamos?

RESPUESTA: Normalmente, si. La homocisteina total suele aumentar cuando el cuerpo estd bajo estrés, esto generalmente esta relacionado con
inflamacidn, por lo que la homocisteina de todos aumenta con la enfermedad, y mas aun en individuos como los pacientes con CBS que tienen
dificultades para procesar la homocisteina. Los niveles disminuirdn gradualmente después de la enfermedad.

Si es asi, ¢ debemos nosotros como cuidadores ajustar la dieta para ayudar a contrarrestar esto?
RESPUESTA: Los médicos generalmente fomentan el aumento de liquidos y calorias, pero consulte con su metabolista y dietista
metabodlico. También es de mucha ayuda asegurarse de que sepan que usted estd enfermo.

éDoénde puedo encontrar alimentos bajos en proteinas?

RESPUESTA: Hable con su dietista metabdlico para obtener ayuda. Diferentes lugares y areas de la comunidad tienen diferentes recursos. Otros
trucos incluyen cosas sin gluten. Las empresas de alimentos metabdlicos como Cambrooke tienen recursos en linea. (Para ver una lista de
vendedores de alimentos bajos en proteinas, visitehttps://

hcunetworkamerica.org/formula-and-medical-food-vendors/)

Si sigo la dieta, éevitaré posibles sintomas?

RESPUESTA: Si, ese es el objetivo, si es que usted tiene un trastorno que responde a llevar una dieta: los pacientes con HCU clasica necesitan
la dieta. En la CBS clasica, sabemos que la dieta generalmente junto con medicamentos (como betaina) que conducen a una homocisteina
menor a 100 mcmol/L en los primeros 4 afios de vida, conduce a que los individuos tengan un intelecto y un crecimiento normales. Sin embargo,
puede tener sintomas si, por ejemplo, necesita cirugia de emergencia.

Si ya tengo sintomas, épueden ser reversibles bajando mis niveles?

RESPUESTA: Algunas veces. En las personas con deficiencia de CBS cuyos lentes oculares han comenzado a dislocarse, pero no se han
dislocado por completo, la reduccion de la homocisteina (rapidamente) puede prevenir la dislocacion del cristalino. El crecimiento anormal
se puede normalizar, si el individuo todavia esta creciendo. Si tiene alguna pérdida intelectual, puede estabilizarse, pero no revertirse si el
dafio ya estd hecho. Es posible que la pérdida dsea se pueda revertir. Pero es fundamental controlar los niveles para evitar mas problemas.

A medida que mi hijo crezca, épodra aumentar la cantidad de proteinas que puede ingerir a diario?

RESPUESTA: A medida que envejecemos, nos volvemos mas pesados. La cantidad total de proteina que pueden consumir la mayoria de los
niflos aumenta a medida que crecen (ya que por lo general aumentan de peso). Irénicamente, aunque el total aumenta, la cantidad por kg de
peso en realidad puede disminuir a medida que nos hacemos adultos.

éPor qué evitamos los alimentos con alto contenido de metionina, si nos preocupan mas los niveles de homocisteina?
RESPUESTA: La metionina es un aminoacido esencial (no elaborado a partir de otros aminoacidos) que obtenemos de las proteinas de los
alimentos. Lo convertimos en homocisteina por lo que al disminuir la ingesta obtenemos menos homocisteina.

La hidratacion es muy importante para las personas con HCU, ¢lo es aiin mas cuando practican deportes o cualquier tipo de actividad fisica?
RESPUESTA: Si, la hidratacion es muy importante. Sabemos que el riesgo de coagulos sanguineos aumenta (para todos, pero mas si tenemos
HCU) cuando estamos deshidratados. Si ya tiene riesgo de coagulos de sangre, como aquellas personas con HCU, la recomendacién es no
deshidratarse nunca.

éPor qué necesito beber mi féormula dietética en combinacion con una dieta baja en proteinas?
RESPUESTA: A pesar de llevar una dieta baja en metionina, su cuerpo aun necesita proteinas. Su férmula le proporciona el tipo adecuado de
proteina (es decir, aminoacidos distintos de la metionina) junto con vitaminas y otros elementos nutricionales importantes que le faltan con
una dieta baja en proteina (metionina). Sin la proteina en su férmula, su cuerpo descompondra los musculos haciendo que sus niveles de
metionina aumenten y luego, como resultado, aumente la homocisteina. Ademas, debido a que su formula proporciona las proteinas y los
nutrientes adecuados, permite que su cuerpo se sienta lleno y satisfecho, lo que le ayuda a seguir la dieta baja en proteinas.
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