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ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO

Dr. Carlos de Céspedes *

INTROOUCCION

Los errores congénitos del metabolismo (ECM) son enfermedades metabóli·
cas hereditarias, que aunque raras, en conjunto constituyen un problema pediátrico
importante. La mayoría de estas enfermedades resultan en incapacidades para toda la
vida, frecuentemente retraso mental. La importancia médica de los ECM, está en que,
en muchos casos, estas alteraciones pueden prevenirse con una detección temprana.
Esto último puede lograrse utilizando pruebas de detección ("screening"), cuya
máxima utilidad se alcanza en programas de detección en masa en recién nacidos (1 O)~

Es posible actualmente el diagnóstico prenatal de muchas de estas enfermedades (7).
Este avance notable en el manejo de estos padecimientos, no debe considerarse úni·
camente como la posibilidad de plantear una alternativa de aborto, sino como un
medio de asegurar a una pareja en riesgo, que el embarazo puede continuar. El repor
te de un caso ele acidemia metilmalónica tratado con éxito en útero con dosis masivas
de vitamina B12, abre una nueva via de esperanza y justificación al diagnóstico pre
natal (7),

La mayoría de los ECM se heredan en forma autosómica recesiva, lo cual desta
ca la importancia de detectar a las parejas portadoras del gene defectuoso.

La identificación de heterozigotos es importante para poder dar un oportuno
Consejo genético. Esto se ha logrado con éxito en la enfermedad de Tay Sachs, a
través de la determinación automatizada de la ,enzima afectada, la hexosaminidasa A
en el suero de supuestos portadores (4), El ideal, la " reparación" del gene defectuoso,
se vislumbra pero todav ía está lejos.

Se considera que cerca de un 6% de las admisiones a un hospital pediátrico,
son por padecimientos claramente genéticos, mientras que otro 15% de las admisio
nes son por enfermeda,des que se cree, tienen al menos un componente genético (2).
Cu~ndo la mortalidad por enfermedades susceptibles de control por saneamiento am
biental, disminuye, aumenta la importancia de las enfermedades en que el componen
te genético es prominente (8), Las cifras de mortalidad infantil en nuestro medio,
indican que nu!!stra patología está virando en ese sentido (5),
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Consideraciones generales acerca de la patogénia

de los errores congénitos del metabolismo.

En los ECM el gene mutante lleva a la síntesis defectuosa de una prote ína, que

la mayoría de las veces es una enzima, aunque en otros casos puede tratarse de una

proteína COn funciones de transporte en membranas celulares, o proteínas con otro
tipo de función.

En la Figura 1 se muestran los sitios de una vía metabólica susceptibles de ser

afectados por una mutación. La sustancia A es transportada al interior de la célula

por medio de la prote ína P~, y después es convertida, mediante la acción secuencial
de la~ enzimas EAS, ESC y CD en el producto fínal D.

Figura 1
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La proteína transportadora y las tres enzimas están controladas por diferentes
genes, específicos para cada una de ellas. F y G son intermediarios metabólicos de

una vía colateral secundaria alterna. Un bloqueo a nivel de cualquiera de las tres

enzimas provoca un aumento de F y G, que en condiciones normales se encuentran
en muy pequeñas cantidades. El ácido fenilpirúvico es uno de los ejemplos de una
sustancia de este tipo y es el supuesto responsable del daño cerebral en la fenilceto·
nuria.

Los. ECM conviene dividirlos en aquellos de moléculas grandes o macromolé

culas y en los de moléculas pequeñas. En el primer grupo se encuentran las enferme

dades de depósito como las glucogenosis, la lipidosis y las mucopolisacaridosis. En el
segundo grupo, se encuentran los ECM de los aminoácidos y carbohidratos simples
(monosacáridos) .

El presente trabajo no puede ser una revisión exhaustiva de todos los aspectos
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de cada uno de los ECM conocidos. Lo único que pretende es llamar la atención al
cHnico, acerca de aquellas situaciones que deben orientar al diagnóstico de un ECM,
de los estudios iniciales que pueden efectuarse en centros no especializados y del
tratamiento inicial que en algunas ocasiones es una emergencia.

Situaciones en que debe sospecharse un
error congénito del metabolismo.

Un aspecto muy .importante para lograr el diagnóstico de un ECM es tener un
alto grado de sospecha. En elgunos hospitales se realizan pruebas de detección
("screening", que se discuten más adelante), a todo niño que se atiende. Esta medida
tal vez sea muy extrema y quizás lo más razonable es realizar las pruebas a aquellos
individuos de "alto riesgo" que presenten ciertas características. Estas se resumen en
el Cuadro 1.

ENFERMEDADES DE DEPOSITO DE GLUCOGENO (GLUCOGENOSIS)

Las enfermedades de depósito de glucógeno o glucogenosis, pueden definirse
como trastornos hereditarios del metabolismo del glucógeno, que se reflejan en una
anormalidad cuantitativa o cualitativa del glucógeno depositado.

La definición elimina los estados de enfermedad o mecanismos fisiológicos,
como exceso de terapia con insulina en la diabetes o con esteroides en el síndrome de
Mauriac, donde la alteración de almacenamiento de glucógeno es un fenómeno secun
dario (9).

Las glucogenosis pueden dividirse en hepáticas y musculares. En total la lista de
las diferentes entidades llega a trece. Sin embargo, tomando en cuenta que las de tipo
muscular son sumamente raras y que de las cjnco de tipo hepático, tres son las impor·

tantes por su frecuencia, vamos a restringir nuestra discusión a estás últimas. Ellas
son: la glucogenosis tipo I o enfermedad de Von Gierke (Deficiencia de Glucosa-G-fos
tatasa), la tipo 111, Dextrinosis Limite o Enfermedad de Cori (deficiencia de anillo
1,G glucosidasa, o enzima desramificante) y la .tipo VI o Enfermedad de Hers (ddi·
ciencia de fosforilasa hepática).

Diagnóstico. Las manifestaciones clínicas de estos tres tipos pueden ser muy
similares. La presencia de obesidad faciotroncular, cara de querubín, abdomen glo
buloso, hepatome~alia, hipoglicemia y retraso del crecimiento es característica de
los tres tipos. Es importante sin embargo, desde el punto de vista práctico distinguir
ai menos la tipo I de la 111 y la VI, ya que estas dos últimas tienen un tratamiento
diferente a la anterior.

En el laboratoBo se puede encontrar en los tres tipos: hipoalicemia de ayuno.
cetosis, acidemia láctica, elevación de ácidos grasos no esterificados y lipemia. La
movilización de grasa se debe a la hipogUcemia y puede presentarse xantomatosis. En

la tipo I el ácido úrico tiende a estar aumentaao. A p~sar de estas semejanzas existen
datos de la historia que pueden orientar al diagnóstico diferencial; en el laboratorio,
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además de lo señalado para el ácido úrico, puede haber diferencias sobre todo utili·
zando pruebas dinámicas, como la prueba de tolerancia al glucagón y a la galactosa:
que son generalmente normales en las tipo 111 V VI V anormales en la tipo 1. E! glu
cógeno en los eritrocitos estará aumentado en las tipo 111 y VI Y normal en la tipo 1.

El diagnóstico definitivo sólo puede hacerse con la determinación de la enzima
córrespondiente, en biopsia hepática abierta. Debido a que esto sólo es posible rea
lizarlo en algunos centros especializalJos, se puede intentar el tratamiento adecuado,
después de contar con los resultados de las pruebas de tolerancia y del glucógeno en
eritrocitos.

Tratamiento. Es conveniente mantener a estos pacientes libres de infecciones
con tratamiento vigoroso, ya que episodios infecciosos aún leves, pueden precipitar
hipoglicemia y cetoacldósis. Aunque estos pacientes no presentan retraso mental,
puede haber lesiones cerebrales secundarias como resultado de estos episodios. La

hipoglicemia debe tratarse oon soluciones intravenosas si es severa, pero debe utili
zarse la vía oral tan pronto sea posible. La proporción usual de carbohidratos en la
dieta no es necesario variarla; un aumento en los tiempos de las comidas es recomen
dable para prevenir la hipoglicemia. En las tipo 111 y VI es recomendable una dieta
hiperproteica (20 a 25 % de las calorías totales como próteína). En estas entidades
la proterna en eXCeso ayuda a mantener la glicemia por gluconeogénesis yaparente
mente tiene algún efecto favorable en el curso clínico de la enfermedad. En la tipo 1,
una dieta hiperproteica puede precipitar o agravar la acidosis láctica, por lo que más
bien es perjudicial.

Tratamiento intensivo con polímeros de glucosa en la tipo I y soluciones con
alto contenido de prote ínas en la tipo 111, a través de sonda nasogástrica, ha mostrado
recientemente sorprendentes buenos resultados. Sin embargo, este tipo de manejo
debe iniciarse en un centro con una Unidad Metabólica, aunque con un entrenamien
to adecuado, el tratamiento puede supervisarse en el domicilio del paciente (3).

ENFERMEDADES L1S0S0MALES DE DEPOSITO

En muchas enfermedades de depósito, el defecto está en una enzima de los
lisosomas, de tal forma que la sustancia cuyo metabolismo está detenido en ese puno
to, se acumula en estas organelas celulares. En este grupo se incluyen las mucopoli
sacaridosis, la mayoría de las lipidosis, tales como las enfermedades de Gaucher y de
Niemann Pick y la glucogenosis tipo II o enfermedad de Pompeo La herencia en estas
enfermedades es de tipo autosómico recesivo, con la excepción de la mucopolisacari
dosis tipo Hunter, la adrenaleucodistrofia y la enfermedad de Fabry, qUe son ligadas
al cromosoma X (1).

Las enfArmedades lisosomales de deoósito Son suaeridas cl ínicamente por .Ah

curso degenerativo, hepatoesplenomegalia, degeneración retiniana u opacidad cor
neal, por características faciales y disostosis múltiple. La hepatoesplenomegalia en
estos padecimientos es casi siempre prominente. Sin embargo, es importante hacer
notar que algunos de estos trastornos pueden presentarse únicamente con manifes-
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taciones del SNC, apareciendo como retraso mental aislado. Estas incluyen a la En
fermedad de Tay-Sachs, la leucodistrofia metacromática, la Enfermedad de Krabbe,
la aspartilglucosaminuria, la mucopolisacaridosis de San Filipo, la adrenaleucodistro
fia y la lipofuscinosis neuronal ceroide. Se debe también tener presente que exi.ten
formas juveniles mAs benignas.

Diagnóstico. Las enfermedades de depósito no pueden detectarse por pruebas
de 11 screeninQ" como en el caso de ECM de moléculas peaueñas. o 18a .pruebas en
las cuales la falta de especificidad permite detectar múltiples transtorno•. En lal enfer
medades lisosomales de depósito debe recurrirse a pruebas más específicas, de las
cuales pueden señalarse tres, que Ion útiles a pesar de su relativa simplicidad. Estas
son la prueba de "Ia mancha" (spot test) con azur A para mucopolisacariduria,
que permite la detección rApida de una ml,lcopolisacaridosis. Esta prueba tiene la
limitación, sin embargo, de dar un alto porcentaje de falsos positivos, particularmente
en recién nacidos. U na prueba más específica y con un porcentaje de error muy bajo
es la de turbidez de la albúmina de Do/fman, que permite detectar en forma cualita
tiva la excreciÓn aumentada de mucopolisacáridos en la orina. la prueba de 1, Aril
Sulfatasa (prueba de Austin), permite la identificación cualitativa de material meta
cromático en la orina en la leucodistrofia metacromética.

La patogenia de estos problemas explica por qué en algunas de estas enfermeda
des (Gaucher, Niemann Pick) se encuentra elevada en el plasma la fosfatasa ácida, una
enzima lisosomal que se libera al destruirse la membrana dél lisOlOma. Es por 'esto
que la determinación de la actividad de esta enzima en suero, debe tenerse presente
como una ayuda diagnóstica útil.

La selección de pruebas específicas debe basarse en la edad de inicio, apariencia
general, estado neurológico, hallazgos oftalmológicos, deformaciones en el esqueleto,
hallazgos en médula ósea (células de Gaucher o células espumosas), mucopolisaca
riduria y antecedentes-étnicos. El diagnóstico definitivo se realiza por el estudio de
sustancias (esfingomielinas, cerebrósidos) por técnicas cromatográficas y la determi

nacibn -de enzimas tisulares, generalmente en biopsia hepática. Un diagr:osticopreciso
es necesario para poder dar el correspondiente consejo genético.

Tratamiento: no existe tratamiento específico para estas enfermedades. La su
plementación por diferentes medIOS de la enzima afectada, está bajo intensa labor
experimental, pero todavía no es aplicable a nivel clínico.

ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO DE LOS AMINOACIOOS

El concepto de errores congénitos del metabolismo, fue desarrollado por Garrod
en 1908, con cuatro trastornos hereditarios del metabolismo de los aminoácidos, el
albinismo, la alcaptonuria, la cistinuria y la pentosuria.

La fenilcetonuria ha sido el ECM de los aminoácidos más cono~ido. Otros tras
tornos como la enfermettad de la orina de jarabe de arce, fueron posteriormente
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descritas, siendo consideradas como enfermedades aisladas y sumamente raras. En
la actualidad, con la incorporación de la cromatografía de intercambio ióniCQ y de
gases, así como la espectrometría de masas al estudio de los ECM, se han descubierto
muchos nuevos ECM de los aminoácidos. En la Figura 2 se muestra la frecuencia
acumulativa de aminoacidurias hereditariQS descubiertas en las dos décadas del 50 al
70. Obsérvese que el incremento se expresa en las ordenadas en forma logarítmica.
Actualmente se conocen cerca de 100 ECM de los aminoácidos y es lógico suponer
que se descubrirán muchos más.

Muchos ECM de los aminoácidos se acompañan de retraso mental, siendo este
un rasgo prominente y reconocido desde hace mucho tiempo. Sin embargo, es menos
reconocido el hecho de que los ECM de los aminoácidos, puedan presentarse como
un problema agudo grave en el neonato. El bloqueo enz-imático lleva a la acumulación
de aquellos aminoácidos que no pueden ser degradados, así como ácidos orgánicos y
amoníaco. Estas sustancias provocan profundas alteraciones metabólicas.

El retraso mental puede ser resultado de un efecto más o menos directo de
estas sustancias en el SNC, pero también puede réSUltar de un efecto indirecto de
ellas a través de provQC&r cetoacidosis, hipoglicemia o hiperamonemia.

Otro grupo de ECM de los aminoácidos, incluye defectos en el transporte de
estas sustancias en la membrana celular, ya sea a nivel renal o de intestino (1). En
estos casos, se presentan pocas alteraciones metabólicas sistémicas. Se incluyen en es
te grupo la cistinuria con formación de cálculos renales, la iminoglicinuria con un
fenotipo normal y la enfermedad de Hartnup con anormalidades dermatológicas,
neurológicas y gastrointestinales. En estos casos, el defecto tubular renal (o intesti
nal) se debe a una mutación en las proteínas transportadoras específicas de la mem
brana celular (mutación a nivel de PAJ; Figura 1. Existen otros ECM en que Se afecta
la reabsorción de sustancias por la acumulación de algunos intermediarios del meta
bolismo en las células tubulares renales, provocando defectos múltiples de reabsor
ción tubular, con glucosuria, aminoaciduria, fosfaturia, orina alcalina, lo que se co
noce como el Sfndrome -de Fancani. En este grupo se incluyen a la cistinosis, la
galactosemia, la tirosinemia, la intolerancia hereditaria a la fruetosa y otros.

El síndrome de Fancani puede presentarse sin asociarse con otras entidades, lo
que corresponde a la variedad idiopática.

MELlTURIAS

Es conveniente incluir aquí las meliturias, ya que la sQspecha -diagnóstica y el
esquema de exploración son similares a los de ECM de los aminoácidos. Melituria es
la excreci6n en cantidades aumentadas de azúcares simples. La prueba de Benediet (cli·
nitest) tiene en este caso la ventaja de ser inespecífica, lo que permite detectar los di
ferentes monosacáridos que pueden encontrarse en la orina, mientras que una prueba
específica para- glucosa (glucosa oxidasa, ortotoluidina, clinistix) no detectaría otros
azúcares importantes como galactosa y fruetosa; la presencia de cataratas debe orien
tar al diagnóstico de galaetosemia. Vómitos repetidos al ingerir frutas o sacarosa en

presencia de hepatome!Jalia, debe sugerir intolerancia hereditaria a la fruetosa.
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Diagnóstico. Se debe sospechar un ECM de los aminoácidos, cuando se tenga
una o más de las situaciones resumidas en el Cuadro 1.

La investigación de laboratorio de un ECM de los aminoácidos o de monosacá
ridos, se inicia con pruebas qu ímicas simples de detección o "screening" (UPruebas
Metabólicas"). Se debe hacer en cada uno de estos casos al-menos: cloruro férrico,
Benedict, 2,4 dinitrofenilhidrazina, cianuro nitroprusiato y cromatografía o electro
foresis en una dimensión. Nunca debe hacerse un diagnóstico, basándose únicamente
en estas pruebas. Cualquier resultado anormal con ellas, debe confirmarse con méto
dos cuantitativos. En el Cuadro 2 se muestra la seCuencia para el estudio de un ECM
de los aminoácidos o de los monosacáridos.
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CUADRO 1

Situaciones en que debe sospecharse un error congénito del metabolismo

1-

2·

Antecedentes familiares:
a)

b)
e)

Signos dinicos:

b)
e)
d)

e)

f)
g)

h)

Parientes que padecen un ECM
Hijos de matrimonios consangu fneos
Hermanos fallecidos antes del año de edad

Alteraciones del Sistema Nervioso Central:
Retraso mental; consvulsiones; ataxia prolon
gada o recurrente; trastornos del elesarrollo del
lenguaje, especialmente pérdida progresiva del
mismo y demencia (pérdida de funciones intelec
tuales previamente adquiridas).
Retraso en el crecimiento y desarrollo
Intolerancia a las proternas
Vómitos cíclicos
Cetoacidosis sin explicación aparente
Brote pelagroide
Luxaci6n del cristalino
Cálculos renales

En el Cuadro 3 se enumeran las situaciones en que se pueden encontrar positi
vas las "Pruebas Metabólicas" básicas y otras.

Tratamiento. El tratamiento se describe al final de esta sección al di~cutir el
problema en el neonato.

PRESENTACION AGUDA DE ECM EN EL PERIODO NEONATAL y
EN LA INFANCIA TEMPRANA

Muchos ECM de los aminoácidos, carbohídratos y otros, pueden presentarse en
la forma de un cuadro súbito, severo, que puede incluir anorexia, letargia, oonvul
siones y eventualmente coma y muerte. Estos problemas son raras individualmente,
pero en conjunto vale la pena saber reconocerlos, ya que pueden diagnosticarse en
forma rápida y poco costosa, y lo que es más importante, generalmente pueden
tratarse con éxito. La acidosis metabólica rebelde eS otro signo de alerta, así como la
alcalosis respiratoria. Hipoglicernia, cetosis -por lo demás rara en el recién nacido- e
hiperamonemia, solas o en combinación, pueden señal,ar una enfermedad de este tipo.
ECM subyacentes, se diagnostican erróneamente como sepsís ooonatal, hípoglícemia
o tetania del recién nacido.

, Vómitos repetidos deben ser un signo de alerta, especialmente si se presentan
en los primeros días de la vida. El vómito en la esteflosis pilórica se presenta general·
mente més tarde, entre la primera y tercera semanas de vida, es poco frecuente en
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CUADRO 2

Secuencia de análisis utilizados en la investigación de un paciente
sospechoso de aminoacidopatía

+'------.......,~.....__M_u_8S_tr_8_d_e_o_ri_n_a_.....J

IPruebas qu (micas

215

I----~~ cloruro férrico~ Fenistix (Ames)

!----t, reacción de Benediet~ Clinistix (Ames)

-~ cianuro nitroprusiato

l---~~" reacción de nitrosonaftol

1---'"~J. ácido sulfosalicflico (20% PI u) precipitación
Acetest

~ Reacción de la 2,4 dinitrofenilhidrazina

Cromatografía de participación I
1----+" ninhidrina (rutina'

Muestra de sangre
o plasma r

I---+~ Tinciones específicas

(Prueba de Benedict (+) y glucosuria (-)

!
Cromatograf{a de azúcares

Cromatografra especial

Cromatografía en columna

Cromatogratra de gases para ácidos orgánicos

mujeres y el estado ácido base de la sangre, muestra el bicarbonato aumentado. En
el Cuadro 4 se resumen datos importantes en relación con entidades que se present
como enfermedad aguda severa en el neonato.

Los signos son muchas veces mespecíficos, pero en algunos.casos otros signos
físicos adicionales orientan hacia un diagnóstico más precis0. Algunos ECM de lo
aminoácidos presentan olor característico en la orina o aún en el paciente~ ("maple"
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CUADRO 3

Resumen de p{uebas qu ímicas urinarias de ''Screening''

Sustancias reductoras
que no son glucosa
Prueba de benedict positiva
(Clinitest) con prueba de
glucosa oxidasa negativa
(Clinistix)

Pentosuria
Gatactosemia
Deficiencia de galactoquinasa
Fructosuria esencial
Intolerancia hereditaria a la
fructosa
Intoler{lncia a la lactosa

Alcaptonuria

Atonía intestinal

Glucosuria
Prueba de glucosa oxidasa
positiva (Clinis-tix) y
prueba de Benedic positiva

(Clinitesd
Diabetes mellitus
Malabsorción de glucosa
galactosa
Glucosuria renal
Síndrome de Fanconi

Cistinosis
Galaetosemia
Intolerancia hereditaria
a la fructosa
otros

Prueba de la 2,4 dinitrofenilhidrazina

Fenilcetonuria
Enf. de la ori"a jarabe de arce
Enf. de la orina de Oasthouse
Tirosinosis
Tirosinemia
Cetosis

Prueba del cloruro férrico
Fenilcetonuria
Enf. de la orina de jarabe de
arce
Enf. de la orina Oasthouse
Tirosinemia, incluyendo la
transitoria
Tirosinosis
Histidinemia
Alcaptonuria
Daño hepático
Ictericia

Cetosis
Feocromocitoma
earcinoide
Salicitatos
Fenotiazinas
Otras drogas

Prueba del nitrosonaftol
Tirosinemia, incluyendo
la transitoria
Tirosinosis
Daño hepático
Síndrome de Fancon;
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Continuación Cuadro 3

Cetosis
Acetest positivo o Ketostix

Glucogenosis tipo I y 11I
Diabetes mellitus
Acidemia isovalérica
Acidemia porpiónica
Acidemia metilmalónica
Deficiencia de fruetosa 1,6
difosfatasa
Deficiencia de piruvato carboxilasa
Deficiencia de piru~ato deshidrogenasa
Posiblemente otras acidemias orgánicas
Ayuno

Prueba del cianuro nitroprusiato
Cistinuria
Homocistinuria
Beta-mercaptolactato-ciste ína
disulfiduria
Síndrome de Fanconi
Mucomist

en la enfermedad de la orina del jarabe de arce; a r;¡tón mojadO en la fenilcetonuria; a
queso o pies- sudorosos en la acidemia isovaléricaL Más adelante, la dilución de la
pigmentación de la piel y del cabello se presentan además de en el albinismo, en la
fenilcetonuria y en la homocistinuria. I\~'uchos pacientes con ECM a.a. presentan
cabello escaso y seco. Edema neonatal severo con hipoproteinemia, puede 'sugerir
fibrasis quística; un corazón grande y macroglosia, deficiencia de maltasa ácida (enf.
de Pompe); ictericia y hepatomegalia, galactosemia¡ trastornos electrolíticos en varo
nes, una hiperplasia suprarrenal congénita (6).

Diagnóstico. La investigación en un neonato con sospecha de un ECM, debe
incluir, además de las pruebas del Cuadro 2, hemocultivos y análisis químicos en san
gre de. glucosa, cetonas, pH, gases, amooio, calcio y electrolitos.

Tratamiento. Si el cuadro cl ínico y las pruebas iniciales de laboratorio sugieren
fuertemente un ECM de los aminoácidos, se debe iniciar el tratamiento de emergencia
aun cuando no se haya confirmado el diagnóstico específico con métodos euantitati'
vos. El tratamiento consiste en:

1. Restricción de la ingesta de proteina. En este aspecto debe dársele al paciente el
mínimo para sus necesidades anabólicas (entre 1,5 y 2 g/kg de peso!día)' y debe

proporcionarse un aporte calórico suficiente para prevenir el catabolismo tisular.

2. Vitaminoterapia. Algunos de estos trastornos responden a dosis masivas de vitami-
nas, (5 a 1000 veces mayores que el requerimiento). Este tipo de tratamiento debe

intentarse inmediatamente en cualquier circunstancia en que se sospeche una enti

dad de este grupo (vitamina 812 en ¡¡¡:idemia metilmalónica, biotina en acidemia pro
pi6nica, tiamina en la enfermedad de jarabe de arce, etc.). Sin embargo, la defini
ción de que se trata de una entidad que responda a vitaminoterapia, generalmente
sólo se puede hacer coo pruebas especializadas.

3_ Algunos pacientes con un cuadro severo, con acumulación importante de ácidos
orgánicos y acidosis, pueden requerir exanguinotransfusión.
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CUADR04

Enfermedades metab6licas que pueden presentarM como enfermedad
severa aguda en el per(odo neonltal

Trastorno Hallazgos el (nlcos Laboretorio (detaccI6n)

Srndrome Idrenogenitll Ambigüedad sexual, 17-cetosteroldes
desequilibrio hidroelec-
trol(tico

Intolerancia a la fruetosa Anorexia, obnubilaci6n Hlpoglicemia: sustln-
fana del crecimiento y cia reductora en orina
coma (fructo~url.);.hipofos-

faumla; hlpomagnese-
mia

Galactosemia Vómito y diarrea; he· Sustancia reductora en
pltomegalil; Ictericia orln. (galaetosuria)

Tlrosinemil Cirrosis; raquitismo Tlroslnemla; tlroslnu-
rll; hlpofosfatemla;
amlnoacidurla genera-
lizada

Hiperamonemla Rechazo de f6rmula; AICllosls respiratoria;
obnubilaci6n hlper.monemla

HlpergllClmia no cet6sica Convulsiones; falll del HlpergUcernfa-urla
crecimiento

Acidemla l'ctICl Más tarde, retraso del Hlpogllcemla
crecimiento, ataxia

Acidemla isovalíriCl Disfuncl6n neurol6glCl Acidosis metab6lica
progresiva olor a "pies
sudorosos"

Cetonuria de cadena ramio Olor a "jarabe de arce"; Acidosis metabólica
Clda (enfermedad de la ori rechazo de la f6rmula; hipogllcemll; cetoacl-
na de la..abe de arce) obnubilacl6n y coma du..ia de cadena ramifi-

Clda (prueba de la 2,4
dlnitrofenildrazlna posi-
tlva); leucina Isoleuci-
na y valina aumentados
en sangre y orina

Acidemla metllinal6nlca Rechazo de la f6rmula; Cetoacldolll metabólica,
v6mito obn",bilacl6n hlpoglicemia; hlperamo-

nemla,hipergllcemla-
urla; cetonurla de clde-
na larga

Acidemla proplóniCl Rechazo de la f6rmula, Igual que acldemia me-
(hlperglicemla cet6siea) v6mlto,obnubilaclón, tilmal6nica

convulsiones
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