Informacién para pediatras
ACIDURIA GLUTARICA | (AG)

(OMIM #231670)

Introduccién
e La ACIDURIA (o acidemia) GLUTARICA | es un trastorno genético del
metabolismo de las proteinas de herencia autosémica recesiva, con una

incidencia estimada entre 1/30.000 y 1/100.000
e Se debe a un déficit del enzima glutaril Coenzima A deshidrogenasa (GDH),

implicada en la degradacion de los aminoacidos lisina y triptéfano. Ello conlleva el

acumulo de A&cidos glutérico, 3-hidroxiglutarico y otros compuestos derivados, muy
téxicos para el sistema nervioso.
Presentacién clinica habitual de la acidemia glutarica .

Son niflos sanos al nacer, que en la mayoria de casos presentan una crisis
encefalopética antes de los 6 afios, sobre todo entre los 4 meses y los 24 meses. La
crisis consiste en la aparicion subita de convulsiones, disminucién del nivel de
conciencia, irritabilidad, hipotonia, dificultades en la alimentacion y la presencia de
movimientos involuntarios llamados distonicos o coreicos. El pronéstico de esta crisis
encefalopéatica puede ser muy grave y condicionar una pérdida de las adquisiciones
motrices adquiridas del paciente. El desencadenante de la crisis encefalopatica suele
ser un proceso banal infeccioso o febril.

En algunos casos no se desarrollan estas crisis encefalopaticas y permanecen
asintomaticos o con minimas alteraciones neurolégicas, como la presencia de temblor

o distonia leve.

Prueba de cribado neonatal
Se basa en el resultado de acilcarnitinas en muestra de papel impregnado de
sangre. El estudio se complementa con el andlisis de acidos organicos en orina y el

estudio de las mutaciones del gen GCDH.

Importancia del cribado
El cribado neonatal para la deficiencia de ACIDEMIA GLUTARICA I, con el
inicio de un tratamiento adecuado, previene, aunque no totalmente, la probabilidad de

las descompensaciones y sus posibles secuelas.
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Actitud ante un caso positivo en resultado de la prueba de cribado neonatal
Los casos remitidos desde el Laboratorio de Metabolopatias por alteracion en
la prueba de cribado seran valorados por la Unidad de Nutricién y Metabolopatias.
Para completar el proceso diagnéstico se solicitara acidos orgéanicos en orina,
acilcarnitinas y estudio de mutaciones del gen GCDH.

Tratamiento de ACIDEMIA GLUTARICA | en los primeros dias de vida
El tratamiento, cuyo objetivo es prevenir la presentacion de una crisis

encefalopética descansa en tres pilares:

1.-Alimentacién especial

El niflo tomard una alimentacién especial, que sera controlada en la Unidad de
Nutricién y Metabolopatias del Hospital de Referencia.

En el caso del lactante, tomard una férmula especial que no contiene lisina y
tiene cantidades reducidas de triptéfano. Podra tomar lactancia materna, pero en
cantidades limitadas que indicara el especialista.

La alimentacion complementaria incluird cereales, frutas y verduras. No se
incluiran proteinas de alto valor bioldgico, presentes en carnes, pescados, huevos vy
leche.

Esta restriccion alimentaria serd mas importante en los primeros 6 afios de

vida.

2.-Carnitina

Se administra para eliminar los productos téxicos acumulados en el organismo.
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3.-Protocolo de emergencia

Ante situaciones de stress (infeccion,diarrea,....) se evitara el ayuno
prolongado asegurando una ingesta adecuada de hidratos de carbono recurriendo al
empleo de maltodextrina o polimeros de glucosa.
a)Si el nifio tiene fiebre o diarrea y tiene buen estado general, se pueden seguir estas
normas.

o Preparado: polimero de glucosa é maltodextrina en polvo
(Vitajoule®Fantomalt®)

o Manera de darlo: bebida frecuente regular o bolos pequerios.

o Preparacion :

Concentracion aproximada del polimero de

Edad (afios) glucosa (Vitajoule®Fantomalt ®)

0-1 afios 10 gramos en 100 ml de agua
1-2 afios 15 gramos en 100 ml de agua
Mas de 2 afios 20 gramos en 100 ml de agua

Cantidades sugeridas durante el primer afio
Edad 0-3 meses...45-80ml cada 2 horas
Edad >4 meses...90-100 ml cada 2 horas

Cantidades sugeridas desde el afio de vida
1-4 afios...... Ofrecer 100-110 ml cada 2 horas

5-8 afos...... Ofrecer 130 ml cada 2 horas

e En cuanto se encuentre mejor, se reintroduce su alimentacion habitual.

e Si tiene diarrea y vomitos, a la solucién de rehidratacion oral que indique el
pediatra se afiadiran los polimeros de glucosa en la proporcién que corresponda a
su edad.

e En caso de no disponer de maltodextrina, se le puede dar agua con azlcar o

zumos azucarados o incluso bebidas de refresco azucarada en nifios mayores.

Si el niflo vomita o esta decaido o presenta regular estado general se remitira a

la Unidad de Urgencias del Hospital mas préximo, avisandoles de su llegada.

Los padres tienen un protocolo de emergencia que entregaran a su llegada al Hospital.

- |
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