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homocistinuria clasica se detecta
mediante el cribado neonatal, pero
los analisis de deteccion no detectan

todos los casos. @ www.hcunetworkamerica.org

Si no se diagnostica mediante el B ) info@hcunetworkamerica.org
cribado neonatal, puede llevar un

_ = (630) 360-2087
promedio de 4,5 anos obtener un

diagnéstico preciso de la HCU. ®@HCU Network America cQué es?
El diagnostico y el tratamiento @HCU_Network_America .
tempranos pueden marcar una ¢cComo se

. . @HCUNetworkAmerica
diferencia real en los resultados de los

pacientes.
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¢cCuales son los
sintomas?

ELCbLC, el D-tHCY y el F pueden
detectarse mediante el cribadado
neonatal en algunos estados, pero no ‘ il
todos pueden detectar G, Ey MTHFR. HCU Network America os " 'l:'f{w’g:;:. : cémo se trata?

) -, o HRATTINTE
una organizacion sin fines g

de lucro registrada en el

~
registro 501c3 dedicada a
4 ’ 5 ayudar a los pacientesy
Tiempo promedio para un
diagnodstico preciso de la HCU

sus familias afectados por
la homocistinuria (HCU),

la metilentetra hidrofolato
reductasa (MTHFR) y
determinadas deficiencias

de cobalamina.
La informacion proporcionada es solo para fines
educativos. Consulte a su medico acerca de
cualquier sintoma que pueda estar experimentando.
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SINTOMAS? TRASTORNO

TRATABLE
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Las homocistinurias son Miopia grave y progresiva
un grupo de trastornos Luxacion del cristalino
metabolicos hereditarios que

conducen a la acumulacion

No se ha identificado ninguna

cura para las formas clasicas
o de otro tipo de HCU

de homocisteinaysus SISTEMA NERVIOSO HCU CLASICA
metabolitos en la sangre y la CENTRAL Hay dos formas de tratamiento:
orina. Déficits cognitivos y del B6 receptivo
desarrollo Los pacientes que responden a la vitamina B6
Se cree que la homocistinuria Convulsiones responden bien a dosis altas de vitamina B6
clasica (HCU) es el tipo mas y la mayoria también recibiran suplementos
Torpeza de acido folico. Este puede ser todo el

comun de estos trastornos, tratamiento que necesitan.

causada por la deficiencia Trastornos psiquiatricos

de la enzima conocida como Problemas de conducta B6 no receptivo

cistationina beta-sintasa Los pacientes que no responden a la vitamina
(CBS). La deficiencia de ESQ U E |_ ET | CO B§ requi.eren un trgtamiento que incluy'a gna
cobalamina (Cbl) C, la D-HCY, Crocimionto excesivo de los huesos dieta baja en proteinas, una formula medica

para complementar los aminoacidos, la betaina,
el acido folico y, a veces, la vitamina B12.

E.F. G, J, Xy la deficiencia
severa de MTHFR también

Pecho protuberante o hundido

forman parte del grupo de las Pies muy arqueados Cobalamina
homocistinurias. Los pacientes con cobalamina deben evitar
VASCULAR una dieta baja en proteinas y se les debe
Hay otros trastornos que Coagulos de sangre recetlalr hidroxocobalamina (OHCbL) y be'tainz?,'y
] también se les puede recetar una combinacion
causan niveles altos de Derrame de leucovorina, L-metionina y L-carnitina.
homocisteina y. por lo tanto, Los individuos levemente afectados pueden
se denominan homocistinurias, luego presentar sintomas en la adultez MTHFR grave
se sabe poco sobre ellos como codgulos sanguineos como Los pacientes con MTHFR grave también
) ' unico problema. deben evitar una dieta baja en proteinas.
pero aun estamos aprendiendo. Se les debe recetar betaina y se les puede
recetar una combinacion de acido folonico,
La naturaleza ines pec ifica 5-metilfolato,L.-metioninay L-carnitina. Los

pacientes con MTHFR mas leve a menudo
no reciben tratamiento a menos que tengan

pu ede llevar a un niveles altos de homocisteina.
diagnostico insuficiente.

de los signos y sintomas




