Composizione corporea e qualita della mineralizzazione ossea in pazienti con
Fenilchetonuria: influenza dello sviluppo puberale
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Introduzione

La diagnosi precoce di fenilchetonuria (PKU) € volta a prevenire non
solo il deficit neuro-cognitivo, ma anche squilibri nutrizionali e le
conseguenti comorbidita. La puberta & un punto di svolta per il rischio
di sviluppare sovrappeso e deficit della qualita minerale ossea.
L'obiettivo del presente studio & valutare la composizione corporea e la
qualita dell’osso nell’eta pubere e prepubere nei pazienti con PKU.

Metodi

Abbiamo effettuato uno studio prospettico osservazionale su una coorte
di pazienti PKU con eta mediana di 10.8 anni (range 4.1 e 18 anni), sia
pre che postpuberi, in trattamento dietetico sin dalla nascita.

Su questo campione sono stati effettuati: misurazioni antropometriche,
bioimpedenziometria (BIA) e l'ultrasonografia quantitativa (QUS).

Dati antropometrici rilevati

- peso (Kg)

- altezza (m)

- percentile BMI (WHO charts)

Valutazione sviluppo puberale
Tanner stage (1, I, ll, 1V, V)

Parametri nutrizionali valutati
- intake calorico (Kcal/die)
- intake proteine totali, naturali e sintetiche (g/Kg/die)
- compliance dietetica in relazione ai DBS

Composizione corporea
- BIA
- Quantitative Ultra Sound

Tl Seliyopomietsias, pOtonal ek abarslory percmptis DHPRM. preputiornl v pelrer polinks.

Propubertal (n= 14 subjeets) Pubertal (n= 16 Subjects) pvalua
Age, median (IOR) | 9(4.45) 1521461
Type of PKU & classical & midimoderste 11 classical & midimederats NS
[Weignt Z-score meanssD) T 0500124 T emeim | e
it 2 scare (meansSD) 04124106 05254135 NS
I Z-scare meansSD) | 0851108 06080 87 e
[Catories (kealkg) mecian 1R) | 55.75 (21.36) i 315 (14 T eoo |
[Tatal protein ntake (gkg) median (10R) | 1,45 {030} 1.43{029) 0oos. |
haturst profein ntake (glkg) medien (IGR) | 05440 27) 0.30{0.48) | ns
|Phe ntake (mgiday) metien (10%) 156 (9.14) 233 (1045

3 143,
eans8D) | 520041035 48.60£15.43

Tetal cholesterol {mgidl } {means S0} [ 158.81215. g

HOL cholesterni fmgfdL.
{rganssO) | 205541374 74042803 o8
.e.am.ED; [ | 86 45244 80 I 8420152 57 046 |
(gL} {meantD) a238:500 Badrasan [

25 (O Vitamin D {agimi) (meansSD) | 325641122 915261342 0.t

Risultati

Trenta pazienti PKU, di cui 14 in eta prepubere e 16 in eta post-pubere
sono stati inclusi nello studio. La media del BMI € risultata entro il
range di normalita in entrambi i gruppi, sebbene la massa grassa (BF)
fosse piu elevata in eta prepubere. Al contrario, la massa magra (LBM)
e risultata piu elevata nel gruppo pubere, con tendenza all’aumento,
con l'eta. Tra i parametri QUS, l'indice di qualita ossea (BQlI) era piu
bassa nei bambini in eta prepuberale rispetto agli adolescenti, tuttavia
entrambi i gruppi mostravano Z-score del BQI entro il range
dell'osteopenia.

*FM e PBF piu alti nel gruppo
prepubere rispetto ai puberi
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« TBW e LBM significativamente piu alti
nei puberi

« Con lo scatto puberale FM, PBF e
i WHR piu elevato nelle femmine
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che negli adolescenti, cosi come il
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la BUA fornisce informazioni sulla densita e struttura dell’'osso
mediante analisi di riduzione dell' intensita dell’ impulso
ultrasonico attraverso '0sso.

L’ SOS esprime la velocita dell'onda ultrasonica attraverso
l'osso e fornisce informazioni circa la densita minerale ossea.
L’SOS e correlato alla temperatura, mentre la BUA é
inversamente proporzionale alla temperatura.

Conclusione

Pazienti puberi con PKU presentano una composizione corporea con prevalenza di massa magra e una maggiore qualita minerale ossea.

L'intake proteico totale, nel periodo puberale, se da un lato promuove I'aumento della qualita minerale ossea, dall’altro, la piu elevata ritenzione proteica
tipica di questo periodo, puo aumentare il rischio di iperinsulinismo in eta piu tardiva.

Modulare I'introito proteico in questo periodo, porterebbe ad una piu efficace prevenzione delle sequele metaboliche a distanza.



