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DEFICIENCIA EN LA ACTIVIDAD
DE LA ENZIMA

(Qué es el folato y de donde proviene?

El folato forma parte de las vitaminas del complejo B. De
forma natural, se encuentra en muchos de los alimentos que
constituyen nuestra dieta, por ejemplo: cereales, vegetales
de hoja verde como espinacas, brécoli o lechuga; frutas como
el platano, meldn, limén o naranja; yema de huevo, trigo, etc.
Por su parte, el &cido félico es una forma sintética de folato
que se agrega a algunos alimentos fortificados o ciertos
multivitaminicos.

Estas vitaminas se absorben en el intestino delgado y a partir
del folato que ingerimos se producen formas activas de
folato que son indispensables para muchos procesos
metabdlicos en el organismo humano.

]

¢(En qué consiste la deficiencia
de MTHFR?

La enzima metilen-tetrahidrofolato-reductasa
(MTHFR) es la molécula que convierte el folato de
los alimentos en su forma activa: L-metilfolato.

Mas del 30 % de la poblacién mundial presenta
cambios (mutaciones genéticas) en la MTHFR
(especificamente C677T). En paises como Chile, China,
Italia y México se observa la distribucién mas alta
esta mutaciéon. Cambios como el C677T en la enzima
MTHFR impiden que los folatos se conviertan en
folato activo (L-metilfolato), que es la forma
exacta que el cuerpo necesita.

Cuando existe una deficiencia en la MTHFR, no se
produce suficiente cantidad de L-metilfolato, lo
cual puede tener importantes consecuencias
negativas sobre la salud.

¢Cuadles son las consecuencias
de la deficiencia de MTHFR?

Las personas a menudo pueden sufrir los efectos
secundarios de los bajos niveles de L-metilfolato sin
darse cuenta.

Para las mujeres, una sefal de que no tienen
suficiente L-metilfolato pueden ser problemas
relacionados con la fertilidad. Los niveles bajos de
L-metilfolato pueden afectar la forma en que el
cuerpo procesa los estrégenos causando
desequilibrios hormonales con sintomas como
periodos abundantes, fibromas, endometriosis y
sindrome de ovario poliquistico (SOP). Los niveles
bajos de L-metilfolato también pueden causar
infertilidad o abortos espontaneos recurrentes.

La investigacién también sefiala cada vez mas la
importancia del L-metilfolato para una funcién
cerebral saludable. Esto se debe a que tiene un
impacto directo en la produccién y el metabolismo
de la dopamina, la serotonina, la noradrenalinay la
adrenalina, que son sustancias quimicas
(neurotransmisores) que influyen en el estado de
animo. Las personas que sufren de depresidn,
ansiedad o trastorno bipolar pueden beneficiarse
tomando suplementos de L-metilfolato.



Los niveles mas altos de homocisteina que suelen
experimentar las personas que no tienen suficiente
L-metilfolato también pueden afectar la memoria,
con la posibilidad de que la demencia y la enfermedad
de Alzheimer estén relacionadas con esto.

Adicionalmente, un bajo nivel de L-metilfolato también
se ha relacionado con sintomas menos especificos
como la baja energia. A menudo son los sintomas que
podrian deberse a miltiples factores, por lo que las
personas simplemente viven con ellos en lugar de
tratar de encontrar una causa. Los niveles bajos de L-
metilfolato, junto con otras vitaminas y minerales
esenciales como B6, B12, magnesio y zinc, pueden
hacer que ciertas partes del cuerpo como la tiroides,
el sistema nervioso o la glandula suprarrenal
funcionen mal, y cuando éstos funcionan de manera
ineficiente tendemos a sentirnos muy cansados.

En general este tipo de sintomas, asi como la edad de
inicio de los mismos tienen una gran variabilidad en
cada paciente, sin embargo, cualquier persona con
sintomas como los mencionados previamente deberia
hacerse una prueba para detectar si tiene la mutacién
MTHFR.

.Como se diagnostica la
deficiencia del gen MTHFR?

Para diagnosticar dicha deficiencia hay que realizar
una prueba farmacogenética que evalde el nivel de
actividad de dicha enzima. El diagnéstico oportuno y
el tratamiento adecuado pueden mejorar mucho el
prondstico y la calidad de vida de los pacientes con
esta deficiencia.

¢ Qué hay que hacer para evitar
las consecuencias negativas de
la deficiencia de MTHFR?

Se debe iniciar un tratamiento especifico basado
en la suplementacion con L- metilfolato con la
concentracion minima adecuada del principio
activo de acuerdo a la condicién genética
particular de cada paciente.

¢Si yo tengo esta deficiencia genética
es suficiente con que tome mas folato
en mi comida?

No. Sise diagnostica una deficiencia en la actividad
de la MTHFR, no sera suficiente ingerir mayor
cantidad de folatos derivados de los alimentos o de
complementos de acido félico.

Tal y como lo puede ver en la imagen siguiente, el
folato que ingerimos debe pasar por dos procesos:

a) El primero para convertirlo a dihidrofolato y

b) El segundo, en donde interviene la MTHFR para
activar el folato y convertirlo en L-Metilfolato.

Dihidrofolato

Sintesis de
L-Metilfolato
a partir de Folato

Abreviaturas:
H= hidrégeno
CHs= Grupo metilo

MTHFR= enzima metilen-
tetrahidrofolato reductasa

Las personas con una actividad deficiente de
esta enzima no logran convertir el folato que
ingieren a su forma activa (L-metilfolato). Por
lo tanto, es necesario que ingieran el folato
ya activado (L-metilfolato), puesto que, al no
ser suplementado, seguiran teniendo
sintomas como los mencionados previamente
o bien, no responderan adecuadamente a los
medicamentos.
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