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Hospital Universitario
12 de Octubre

Unidad de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias (CSUR y MetabERN)

ACIDURIA GLUTARICA TIPO | (DEFICIT DE GLUTARIL-COA DESHIDROGENASA)

INFORMACION SOBRE LA ENFERMEDAD
Es un trastorno en el metabolismo de la lisina, hidroxilisina y triptéfano debido a un déficit de
Glutaril-CoA deshidrogenasa.

SINTOMAS CLINICOS

Tras la introduccién del cribado neonatal ampliado los nifios suelen estar asintomaticos. En otros
casos presentan macrocefalia, hipotonia, retraso psicomotor, irritabilidad y trastornos de la
alimentacion en los primeros meses de vida. Coincidiendo con cuadros infecciosos, en los primeros
anos de vida pueden presentar crisis encefalopaticas con alteracion de los ganglios basales. A
pesar del cribado neonatal estas crisis pueden darse en un 10-20% de los casos, previamente
ocurrian en el 90%.

FACTORES QUE PRECIPITAN LAS DESCOMPENSACIONES
1. Fiebre, infecciones, ayuno, ingesta insuficiente, ejercicio fisico intenso
2. Trasgresion dietética con ingesta elevada de proteinas/lisina

EXAMENES COMPLEMENTARIOS

En la analitica de rutina no suele haber datos que sugieran el diagndstico (acidosis, hipoglucemia,
hiperlactacidemia o hiperamoniemia).

Metabolitos especificos: aumento de dacido glutarico y 3-OH-glutarico en orina y aumento de
glutarilcarnitina en plasma con descenso de la carnitina libre.

Neurorradiologia: atrofia frontotemporal caracteristica, leucoencefalopatia o afectacion de
nucleos grises. Puede haber hemorragias subdurales ante traumas menores.

Diagnostico de confirmacion: estudio genético y/o actividad enzimatica de la glutaril-CoA-
deshidrogenasa en fibroblastos. Se debe hacer siempre consejo genético.

TRATAMIENTO DE MANTENIMIENTO

1. Dieta restringida en lisina y triptéfano y normo o ligeramente hipercaldrica. El total de calorias
y de lisina se reparten a los largo del dia en 5-6 tomas.

Evitar ayunos superiores a 4 horas en lactantes y a 6-8 horas en el resto de los casos.

Prevenir las descompensaciones. Evitar trasgresiones dietéticas.

Medicacidn: Carnitina 100 mg/kg/dia (dosis maxima 6g).

En algunos casos se puede valorar la suplementacién con arginina
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1. ACTITUD EN CASO DE DESCOMPENSACION

Factores Precipitantes: fiebre e infecciones, vomitos, diarrea, anestesia, cirugia, aumento de la
ingesta proteica.

Signos clinicos: rechazo del alimento, vOmitos, trastornos del comportamiento, somnolencia,
hipotonia, movimientos anormales.

Analitica urgente: hemograma, perfil hepato-renal con CPK, glucemia, gasometria, lactico y
sistematico de orina. Al tratarse de una acidemia organica cerebral, estos estudios pueden ser
normales incluso en descompensaciones.

TRATAMIENTO

1. Tratar los factores precipitantes: infeccién, fiebre, shock, etc. Tratar la fiebre con antitérmicos de
forma enérgica y precoz. No existe contraindicacion para la utilizacion de ibuprofeno,
paracetamol y metamizol.

2. Sifiebre > 38.52 comenzar sueroterapia intravenosa
Composicion del suero para nifios: Glucosado al 10% 500 cc, CINa 1M: 37 cc, CIK 1M: 10 cc. Hacer
balance hidroelectrolitico.
Las necesidades de glucosa en funcién de la edad son:
e 1-12 meses: 8-10 mg/kg/min (5-6 cc/kg/hora)
e 1-3 afios 7-8 mg/kg/min (4-5 cc/kg/hora)
e 4-6 afios 6-7 mg/kg/min (3.5-4 cc/kg/hora)
e 7-12 afos 5-6 mg/kg/min (3-3.5 cc/kg/hora)
e Adolescentes 4-5 mg/kg/min (2.5-3 cc/kg/hora)

En los pacientes adultos se administrara el suero glucosado al 10% a un ritmo de infusiéon de 3-4
mg/kg/min (2 cc/kg/hora).

Los aportes de CINa y CIK se afiadiran al suero glucosado teniendo en cuenta que los requerimientos
diarios de Na* son 1-2 mEqg/kg/dia y de K* 0,5-1 mEqg/kg/dia.

3. Nutricidn:

Debido a que con el suero no se alcanza el aporte calérico requerido se debe iniciar tolerancia con su
régimen de emergencia ambulatorio. En caso de no disponer del régimen de emergencia, iniciar dieta
con el producto especial exento en lisina a las dosis habituales y/o formula exenta en proteinas (PDF,
Energivit, Prozero).

A las 24-48h reintroducir lisina de forma progresiva, en funcién de la evolucién.

4. Nutricion parenteral (en caso de fracaso de tolerancia o imposibilidad de alimentacion
enteral)
e Inicialmente: Glucosa y lipidos en funcién de la situacion clinica. Si es necesario, utilizar
insulina 0.05 - 0.1 U/kg/h.
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Si no se pudiera introducir alimentacidn enteral a las 24-48 horas afadir aminoacidos a 0.5

gr/kg/d, con controles analiticos y distribuidos a lo largo de las 24 horas.
Introducir nutricidn enteral paulatinamente.

3. MEDICACION
1. Carnitina: 200 mg/k/ dia oral o 100 mg/kg/dia iv repartido en 4 dosis
SE DEBE DOBLAR LA DOSIS DE CARNITINA QUE TOMAN HABITUALMENTE

4. TRATAMIENTO DE MANTENIMIENTO Y SINTOMATICO

Equilibrio hidroelectrolitico y acido-base.

Medidas de apoyo respiratorio si las precisara

En caso de edema cerebral puede ser necesaria la intubacién e hiperventilacién, asi como la
administracion de manitol a 0,25-0,5 gr/kg y/o furosemida 1 mg/kg.

Tratamiento anticonvulsivante si fuera necesario, evitando el dcido valproico.

Otros tratamientos en funcidn de la clinica: antibiéticos, antipiréticos.
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Resumen manejo hospitalario de descompensacion metabdlica

A. Requerimiento energético

Calorias

Aumentar un 10 % sobre los requerimientos
basales. Evitar el catabolismo

B. Aporte de liquidos/ Medicacion IV

Glucosa

Suero Glucosado 10% + iones

ler afio 8-10 mg/kg/min (5-6 cc/kg/hora)

1-3 afios 7-8 mg/kg/min (4-5 cc/kg/hora)

4-6 afios 6-7 mg/kg/min (3.5-4 cc/kg/hora)
7-12 afios 5-6 mg/kg/min (3-3.5 cc/kg/hora)
Adolescentes 4-5 mg/kg/min (2.5-3 cc/kg/hora)
Adultos 3-4 mg/kg/min (2 cc/kg/hora)

Lipidos Comenzar con 1-2 g/kg iv

Insulina Si hiperglucemia persistente >150-180 mg/dL y/o
glucosuria: 0,025-0,05 Ul/Kg/h de insulina iv.
Ajustar en funcién de glucemias. VIGILAR
POTASIO

L-carnitina 200 mg/Kg/dia vo o 100 mg/kg/dia iv cada

6horas (maximo 6 g/dia)

C. Aporte proteico

Lisina / Proteinas naturales

Interrumpir 24-48 h. Introducir segun régimen
de emergencia

Equivalente proteico

Si se tolera se administra de manera enteral,
aunque no tome proteinas naturales, segun
régimen de emergencia, a dosis habituales

D. Tratamiento sintomatico

Antipiréticos

Si T> 38 C, ibuprofeno, paracetamol, metamizol

Antibidticos

Si precisa

Diuréticos

Si precisa furosemida 0,5-1 mg/kg

Antieméticos

Si vomitos: ondansetrdon 0,1 mg/Kg

Antiepilépticos

Evitar acido valproico

E. Monitorizacion

Sangre/ orina

Gasometria, lactico, perfil hepatorrenal, CPK y
sistematico de orina. Otras analiticas segun
alteraciones previas y clinica.

Signos vitales

FC, TA, T2, Diuresis, Glasgow
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