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La acidemia metilmalónica es un error innato del metabo-
lismo incluido en el grupo de las acidemias orgánicas. En el
transcurso de su tratamiento puede haber deficiencia de
aminoácidos esenciales por las restricciones proteicas que
precisan. Estas deficiencias pueden ocasionar un cuadro
similar a la acrodermatitis y se han descrito por deficiencias
de diferentes aminoácidos, pero no por el déficit exclusivo
de valina.

Mujer de un mes controlada por acidemia metilmalónica
por deficiencia en metilmalonil-CoA mutasa (mutaciones
C540X/R629G). La paciente presenta malnutrición, con un
peso de 2.985 g (po3) y una longitud de 50 cm (P10). Se
trata con vitamina B12, carnitina y una fórmula sintética
exenta en metionina, treonina y valina ası́ como con bajo
contenido en isoleucina junto con fórmula de inicio para
satisfacer los requerimientos mı́nimos de aminoácidos
esenciales. Se inicia aporte de 140 kcal/kg/dı́a y 3,5 g
prot/kg (1 g/kg de proteı́nas naturales y 2,5 g/kg de
proteı́nas de fórmula sintética). Mantiene curva de peso
plana durante 35 dı́as con prealbúmina de 8 a 11mg/dl y
albúmina de entre 2,35 y 2,92 g/dl. La paciente presenta
dermatitis erosiva de las nalgas con placas exfoliativas
(fig. 1) y descamación superficial de los pies. La
concentración sérica de valina está entre 58 y 66 mM
(79–217 mM). La concentración de leucina, isoleucina, la
relación leucina:isoleucina y la del resto de los aminoácidos
ası́ como la de cinc son normales.

Solamente se consigue anabolismo clı́nico (aumento de
peso) y analı́tico (normalización de prealbúmina y albúmina)

con ingestas de valina de 190mg/kg, 234/kcal/kg y 5,5 g
prot/kg durante 15 dı́as, con lo que se normalizan las
concentraciones séricas de valina y mejoran progresivamen-
te las lesiones cutáneas.

Se han descrito lesiones semejantes a las acrodermatitis
en enfermedades del catabolismo de los aminoácidos
ramificados, tales como la acidemia metilmalónica, la
acidemia propiónica y la enfermedad de jarabe de arce, en
las que se han documentado déficits en leucina o isoleucina
asociados a los de metionina o valina (tabla 1)1–10. En este
caso, sin embargo, se pretende destacar como aportación
novedosa que el déficit exclusivo fue de valina.
Finalmente, en lesiones semejantes a las indicadas se
han descrito paraqueratosis difusa y necrosis de los
queratinocitos, cuyas causas parecen deberse a la
necesidad de aminoácidos esenciales para el crecimiento
y el desarrollo de los queratinocitos en la capa basal.
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Tabla 1 Enfermedades del catabolismo de los amino-

ácidos ramificados en los que se ha descrito dermatitis

semejante a la acrodermatitis enteropática

Descripción Enfermedad Déficit

Sanjurjo et al1 (1983) EOJA Isoleucina

Bodemer et al2 (1994) AP: 7 casos Deficiencia global de

aminoácidos esenciales

AMM: 6

casos

De Raeve et al3 (1994) AMM Isoleucina-leucina-

valina

AP Isoleucina-valina

AMM Isoleucina

Howard et al4 (1997) AMM Isoleucina-valina

Bosch et al5 (1998) EOJA Isoleucina

Puzenat et al6 (2004) EOJA Isoleucina

Templier et al7 (2006) EOJA Isoleucina -valina

Lane et al8 (2007) AP Metionina-valina-

leucina-isoleucina

Oztürk9 (2007) EOJA Isoleucina

Sojo et al10 (2009) AP Isoleucina

AMM: acidemia metilmalónica; AP: acidemia propiónica;

EOJA: enfermedad de orina de jarabe de arce.

Figura 1 Dermatitis erosiva de las nalgas con placas

exfoliativas.
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Masa abdominal: presentación inusual
de un teratoma inmaduro retroperitoneal
en lactante

Abdominal mass: Unusual presentation of a
retroperitoneal immature teratoma in an infant

Sr. Editor:

Una masa abdominal asintomática es la forma de presen-
tación más común de los tumores sólidos en los niños. Ante
una masa abdominal de origen tumoral en lactantes, se debe
hacer el diagnóstico diferencial, principalmente con el
neuroblastoma, el nefroma mesoblástico y el tumor de
Wilms; los teratomas son menos probables1,2. La presen-
tación clı́nica más frecuente de los teratomas es la de
una tumoración presacra asintomática en recién nacidos3. La
ubicación retroperitoneal es extremadamente rara y repre-
senta sólo el 3,5% de los tumores de las células germinales,
motivo por el que presentamos el siguiente caso4.

Se trata de una lactante, mujer de 35 dı́as de vida,
enviada desde el centro de salud por presentar una masa
abdominal palpable. No existı́an antecedentes personales ni
familiares de interés. A la exploración clı́nica, destacaba la
presencia de una masa abdominal dura, no dolorosa, de
10 cm en el hipocondrio izquierdo. La ecografı́a abdominal
confirmó la existencia de una masa de aspecto sólido, de
75� 58mm, yuxtarrenal, heterogénea, que comprimı́a y
desplazaba el riñón izquierdo. Tras remisión al servicio de
Oncologı́a Infantil del hospital de referencia, se realizó
determinación de catecolaminas en orina (ácido homovalı́-
nico [AHV], ácido vanilmandélico [AVM], cociente AVM/AHV
y ácido 5 indolacético) y una gammagrafı́a con metayodo-
bencilguanidina que resultaron negativas para neuroblasto-
ma. El estudio de marcadores reveló valores de
alfafetoproteı́na (AFP) en 1987 ng/ml (0–10); gonadotropina
coriónica y enolasa dentro de la normalidad. El hemograma,
la función renal y la función hepática fueron normales.

En la RMN se observó un crecimiento de la masa tumoral
que desplazaba la aorta, el tronco celı́aco, la vena cava y el
riñón izquierdo (fig. 1). Se realizó extirpación de una masa
macroscópicamente multilobulada, de consistencia firme,
con 750 g de peso y 20 cm de diámetro (fig. 2). El análisis
anatomopatológico confirmó un teratoma inmaduro grado II

(clasificación Norris). La evolución posterior fue favorable
junto con una disminución de AFP (63,9 ng/ml).

Los teratomas se componen de elementos procedentes de
las 3 capas germinales (ectodermo, mesodermo y endoder-
mo)5. De acuerdo con su examen histológico, los teratomas
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Figura 1 Masa retroperitoneal (10� 9,5� 8mm) con abundan-

te calcio en su interior y áreas de necrosis. Colección hipoecoica

perirrenal. La masa cruza la lı́nea media y desplaza la aorta, el

tronco celı́aco y la vena cava. Riñón izquierdo volteado con el

eje máximo horizontalizado y desplazado hacia la región

posterior e inferior.
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