
What is mild hyperphe?  
(hi-per-fee)

Hyperphe is short for Hyperphenylalaninemia 
(hyper-fenel-al-ah-nin-emia). This medical term can 
be divided into three parts. Hyper means high. 
Phenylalanine (Phe) is an amino acid (a part of 
protein) found in food. Amino acids are building 
blocks for body growth and repair. Emia refers to  
the blood.

Mild hyperphe is an inherited condition. It happens 
when a person’s body cannot use Phe in the right 
way. When a person eats food with protein, enzymes 
break down the protein into amino acids. Enzymes 
help start chemical reactions in the body. When an 
enzyme in the liver that breaks down Phe does not 
work properly, it causes mildly higher levels of Phe 
in the blood. 

There are no known problems for a child with mild 
hyperphe, so a special diet is not usually needed 
during childhood. A woman with mild hyperphe 
may need a low Phe diet during pregnancy to 
prevent birth defects.

How do children get mild hyperphe?

It is passed from parents through special genes. 
Genes make the physical characteristics of a person, 
such as height and eye color. Every kind of gene 
comes in twos. One gene is inherited from the 
mother and one from the father. A person who has 
one normal gene and one mild hyperphe gene is 
called a carrier. Mild hyperphe is inherited when 
both parents are carriers and both pass a mild 
hyperphe gene to their child. Mild hyperphe occurs 
in about 1 in 20,000 births.

What is the treatment for mild hyperphe?

• Your baby’s blood levels and diet are checked at 
times to make sure the Phe level is kept between 
2-6 mg/dl (120-360 μmol/L) (mg/dl or μmol/L 
are the measures for the blood level of Phe). 
When your child begins to eat solid foods, your 
child’s primary care physician should order a 
blood test. Another blood test should be done  
as your child moves on to table food. Your  
child should be referred to a special metabolic 
clinic if the blood level is higher than 6 mg/dl  
(360 μmol/L).

• A woman with mild hyperphe should be checked 
regularly at a PKU center before and during 
pregnancy. PKU is another form of hyperphe that 
is a much more serious condition. The center 
checks her diet and blood Phe levels. If needed, 
the center puts her on a low Phe diet to avoid 
possible damage to the baby.

Things to Remember

• There are no known problems for a child  
with mild hyperphe.

• Your child’s blood levels and diet should be 
checked periodically to make sure the Phe  
is kept at certain levels.

• A woman with mild hyperphe should be 
checked at a PKU center before and during 
pregnancy to prevent birth defects.

Would you like more information?
Call the Texas Department of State Health  
Services Newborn Screening Program free of  
charge at 1-800-252-8023. Or visit our website  
at www.dshs.state.tx.us/newborn/hyperphe.shtm.
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¿Qué es la hiperfenilalaninemia leve?

Este término médico puede dividirse en tres partes. 
Hiper significa alto. Fenilalanina es un aminoácido 
(un componente esencial de las proteínas) que se 
encuentra en los alimentos. Los aminoácidos son los 
componentes básicos necesarios para el crecimiento 
y la reparación del organismo. Emia deriva de hemos, se 
refiere a la sangre. En resumen significa elevación de 
los niveles de fenilalanina en la sangre.

La hiperfenilalaninemia leve es una alteración 
hereditaria que ocurre cuando el organismo de la 
persona no puede usar la fenilalanina en la forma 
correcta. Cuando una persona come alimentos con 
proteína, las enzimas degradan la proteína para 
convertirla en aminoácidos. Las enzimas ayudan a 
iniciar las reacciones químicas en el organismo. Sin 
embargo, cuando la enzima del hígado que degrada 
la fenilalanina no funciona en forma adecuada, se 
acumulan niveles altos de fenilalanina en la sangre. 

Los niños con hiperfenilalaninemia leve no tienen 
problemas médicos, de manera que generalmente no 
necesitan un régimen alimenticio especial durante 
la niñez. Las mujeres con hiperfenilalaninemia leve, 
llegado el caso podrían necesitar llevar una dieta con 
bajo contenido de fenilalanina durante el embarazo 
para evitar tener hijos con defectos congénitos.

¿Cómo adquieren los niños la  
hiperfenilalaninemia leve?

Los padres transmiten esta alteración a través de 
sus genes. Los genes determinan las características 
físicas de las personas, tales como la estatura y el 
color de ojos. Todos los genes existen en pares: 
uno se hereda de la madre y el otro del padre. A las 

personas que tienen un gen normal y un gen para la 
hiperfenilalaninemia leve se les llama portadoras. La 
hiperfenilalaninemia leve se hereda cuando ambos 
padres son portadores y los dos le transmiten el 
gen de la hiperfenilalaninemia leve a su hijo. Esta 
alteración se presenta en alrededor de 1 de cada 
20,000 recién nacidos. 

¿ Cuál es el tratamiento para la  
hiperfenilalaninemia leve?

•  Se revisarán los niveles sanguíneos y la 
alimentación del bebé para asegurar que su nivel de 
fenilalanina se mantenga entre 2 y 6 mg/dl (mg/dl 
es la unidad de medición que se usa para calcular 
el nivel de fenilalanina en la sangre). Su médico 
de cabecera o pediatra debe pedir un análisis de 
sangre cuando empiece a comer alimentos sólidos 
en los primeros meses de vida, y también debe 
efectuar otro análisis de sangre cuando su niño 
comience a comer comidas regulares. Si el nivel 
sanguíneo de fenilalanina del niño es superior a los 
6 mg/dl, debe llevarlo a una clínica especializada en 
problemas metabólicos.

•  Las mujeres con hiperfenilalaninemia leve deben 
someterse a revisiones periódicas en un centro 
de PKU antes y durante el embarazo. La PKU 
es otra forma de hiperfenilalaninemia que es 
mucho más grave. En estos centros le controlarán 
su alimentación y los niveles de fenilalanina en 
la sangre. De ser necesario, le indicarán que 
mantenga un régimen alimenticio con bajo 
contenido de fenilalanina para evitar la posibilidad 
de que su bebé sufra problemas congénitos  
de desarrollo.

Cosas para recordar

• Los niños con hiperfenilalaninemia leve 
no tienen problemas médicos, de manera 
que generalmente no necesitan un régimen 
alimenticio especial durante la niñez.

• Los niveles de fenilalanina en la sangre y 
la alimentación de su hijo deben revisarse 
periódicamente para asegurar que la fenilalanina 
esté manteniéndose en niveles normales.

• Las mujeres con hiperfenilalaninemia leve deben 
someterse a revisiones en un centro especializado 
en PKU antes y durante su embarazo para evitar 
que sus bebés tengan problemas congénitos  
de desarrollo.

¿Desea obtener más información? 

Llame al Programa de Exámenes de Detección  
para Recién Nacidos del Departamento Estatal  
de Servicios de Salud de Texas sin costo al  
1-800-252-8023. O visite nuestro sitio en Internet  
en www.dshs.state.tx.us/newborn/hyperphe.shtm.
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