Protocolo de emergencia para hospitales
ACIDURIA GLUTARICA | (AG-i)

(OMIM #231670)

Actualizacién 8-6-16

1.Fundamento

e La aciduria glutarica | (AG 1) es un trastorno hereditario del catabolismo de
ciertos aminoacidos , especialmente la lisina .

e Cualquier estrés metabdlico puede provocar una enfermedad grave, con
encefalopatia - una reduccion del nivel de conciencia y otras alteraciones
neuroldgicas. Después de estos episodios, los pacientes a menudo tienen
discapacidad neurol6gica permanente severa, particularmente un trastorno del
movimiento. Sin embargo, con un tratamiento agresivo temprano pueden
prevenirse las complicaciones neuroldgicas.

e El dafo resulta de la acumulacién de &cido glutarico y otros metabolitos
toxicos.

e Los pacientes menores de 6 afios de edad estdn en mayor riesgo de dafio
neuroldégico por lo que el tratamiento de los nifios debe ser muy cuidadoso. El
tratamiento tiene como objetivo minimizar la acumulacion de metabolitos
téxicos mediante la prevencion de la degradacion de proteinas y promover su
excrecion por el uso de carnitina.

e La descompensacion es a menudo provocada por el estrés metabdlico, como
cualquier enfermedad febril, en especial la diarrea y los vomitos o el ayuno. Los
primeros signos de descompensacion pueden ser sutiles, como los cambios de
menor importancia en el tono. El vomito y la diarrea son comunes y deben
tenerse siempre en cuenta . Sin embargo, los sintomas pueden ser dificiles de

evaluar, como irritabilidad o simplemente ' no encontrarse bien ' .

2.-Atencion en casa
Si el nifio no vomita, tolera la formula y no hay alteracion del nivel de
conciencia ni ningun notro signos de alarma neuroldgica, se debe empezar en casa el
régimen de emergencia.
a) Se administrara polimeros de glucosa, preparada como se indica a

continuacion, a pequefios sorbos.
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Concentracién del polimero de glucosa
Edad (afos) o
(Fantomalt®) (g/100ml) diluido en agua
0-1 (¥ 10
1-2 (*%) 15
2-6 (**) 20
6-10 (**) 20
>10 25

*Cantidades sugeridas durante el primer afio
Edad 0-3 meses...45-80ml cada 2 horas
Edad 4-12 meses...90-100 ml cada 2 horas
**Cantidades sugeridas entre 1y 10 afios: 100-120 ml cada 2 horas
b) Carnitina
Se le daré el doble de la dosis de carnitina habitual.
c) Alimentacion
e Durante 24-48 horas se suspendera el aporte de proteinas naturales.Se
reintroduciran progresivamente.
e Seguira tomando la formula especial en las cantidades que tomaba.
d) Antipiréticos

o Puede tomar ibuprofeno o paracetamol .

3 . Atencion en Urgencias del Hospital
Si el nifio tiene vomitos recurrentes, diarrea profusa, fiebre alta o los
padres notan que esta mas adormilado acudira al Hospital
e La mayoria de los pacientes que acuden al hospital requeriran ingreso
(puede ser suficiente en Observacion de Urgencias)
e Soélo se permitira el alta si tanto el pediatra como los padres estan seguros
del estado del nifio. La familia debe tener un plan de manejo claro y estar

preparada para regresar si el nifio no mejora.

e —
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4.-Manejo de la urgencia
4.1.;Viaoral o via IV?
La decision debe basarse principalmente en el estado clinico.
Los factores que influyen en la decision son:
e El grado de enfermedad del nifio
e Si el nifio puede tolerar liquidos por via oral

e En caso de cualquier duda, poner una via intravenosa.

4.2. Via Intravenosa

Es la via preferida en la mayoria de ocasiones.

4.3.1.Fluidos

a) Glucosa 200 mg / kg (2 ml/kg de glucosado al 10 %) en unos minutos.

b) Solucion salina 0,9% 10 ml/kg (20 ml/Kg si shock o circulacién periférica deficiente)
en bolo inmediatamente después de la glucosa.
c¢) Continuar con glucosa al 10 % a 5 ml/kg/h hasta preparar la solucién IV siguiente
d) Solucién IV
-Cantidad: Déficit + mantenimiento
Déficit:
estimacion a partir de signos clinicos si no hay peso reciente disponible.
Mantenimiento :
100ml/kg para la primera 10kg
50 ml/kg para los siguientes 10kg
20 ml/Kg a partir de entonces.
Restar el fluido ya dado del total para las primeras 24 horas.

-Perfusion: glucosa al 10 % con iones

Ejemplo
Glucosado al 10% ....500 ml
CINa al 20 %.............. 15 ml

Aporta 100 mEq Na/L
-Ritmo: 1/3 de las 24 horas en 6 horas y el resto en 18 horas.
-Si hiperglucemia, afadir insulina 1V.

-Afadir potasio cuando orine si K normal en plasma.

4.2.2. Férmula especial de  Aminoacidos (sin lisina)

Reintroducirla lo mas precozmente posible, si es necesario por sonda NG, a la

dosis de 0,5-1 g/kg/dia de equivalente proteico.
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Durante 24-48 horas se suspendera el aporte de proteinas naturales, que se

reintroduciran progresivamente

4.2.3.Carnitina
Debe administrarse a la dosis de 200 mg/Kg/dia.
-Bolo 1V de 100 mg/Kg en 30 minutos
-Resto: en 4 dosis diarias, 25 mg/Kg/6 horas IV.

4.2.5.Tratamiento de la causa (infeccién, diarrea,..)

4.3. Via oral
El nifio esta relativamente bien y no esta vomitando.

4.3.1. Maltodextrina
-Preparado: A partir de polimero de glucosa 6 maltodextrina en polvo

(Fantomalt®) diluido en agua
-Administracién: bebida frecuente regular o bolos pequefios.

-Cantidad a administrar:

Concentracion del
Edad (afios) polimero de glu.cosa Volumen diario
(Fantomalt®/Vitajoule®) total(***)
(g/100ml)
010) 10 150-200 ml/kg
12 15 100 ml/kg
2-6 (%) 20 1200-1500 ml
6-10 (**) 20 1500-2000 ml
>10 25 2000 mi

(*) Cantidades sugeridas durante el primer afio

Edad 0-3 meses...45-80ml cada 2 horas o 70-120ml cada 3 horas diurnas y nocturnas
Edad 4-6 meses...85-100 ml cada 2 horas o 130-150ml cada 3 horas diurnas y nocturnas
Edad 7-9 meses....90-100ml cada 2 horas o0 130-150ml cada 3 horas diurnas y nocturnas

Edad 10 a 12 meses...100ml cada 2 horas o 150 ml cada 3 horas dia y noche

e —
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(**)Cantidades sugeridas desde el afio de vida

1-3 afios...... Ofrecer 100ml cada 2 horas o 150ml cada 3 horas dia y noche

3-4 afos...... Ofrecer 110 ml cada 2 horas o 170ml cada 3 horas dia y noche

5-8 afos...... Ofrecer 130ml cada 2 horas o 200ml cada 3 horas dia y noche

9-10 afos...... Ofrecer 150ml cada 2 horas o0 220ml cada 3 horas dia y noche

(***) El volumen total diario se puede dividir por 12 y dar esa cantidad cada dos horas.

Si tiene diarrea y vémitos , se afadiran los electrolitos estandar de una solucién

de rehidratacién oral siguiendo las instrucciones del fabricante, pero sustituyendo el

agua por la solucién de polimeros de glucosa .

4.3.2.Aminoécidos

Tan pronto como sea posible, debe afadirse al polimero de glucosa los

aminoacidos sin lisina que toma el nifio ( GAI Anamix Infant en el caso del nifio

pequefio) a la dosis de 0,5 g-1 g/Kg/dia de equivalente proteico.

4.3.3.Antitérmicos

Si tiene fiebre: Ibuprofeno 10-15 mg/Kg/dosis, 3-4 dosis diarias.

4.3.4.Carnitina

Debe administrarse a la dosis de 200 mg/Kg/dia (en 4 dosis diarias)

4.4.Analitica inicial

Sangre

pH y gases...no suele haber acidosis metabdlica.
Glucosa

Urea y electrolitos

Carnitina y acilcarnitinas en papel

Hemograma

Hemocultivo, reactantes de fase aguda de infeccién

4.5. Control evolutivo

A las 4-6 horas, 0 menos, volver a valorar si se ha producido algin deterioro o
no ha habido mejoria. La valoracion clinica debe incluir la escala de coma de
Glasgow y presion arterial.

Analitica a controlar : pH y gases en sangre, glucosa,urea y electrolitos.
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e Volver a iniciar la alimentacion por via oral enteral lo antes posible ya que esto
permite administrar muchas mas calorias de forma segura .Se suele
administrar un polimero de glucosa soluble inicialmente al 10%, aumentando

tanto el volumen como la concentracion en funcién de la tolerancia.
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