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Cartas al Editor

Lesiones semejantes a las acrodermatitis
enteropatica en la acidemia metilmalénica
por déficit de valina

Enteropathic acrodermatitis-like lesions in
valine deficiency methylmalonic acidaemia

Sr. Editor:

La acidemia metilmalonica es un error innato del metabo-
lismo incluido en el grupo de las acidemias organicas. En el
transcurso de su tratamiento puede haber deficiencia de
aminoacidos 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 aminoacidos, pero no por el déficit exclusivo
de valina.

Mujer de un mes controlada por acidemia metilmaldnica
por deficiencia en metilmalonil-CoA mutasa (mutaciones
C540X/R629G). La paciente presenta malnutricion, con un
peso de 2.985g (p<3) y una longitud de 50cm (P10). Se
trata con vitamina Bi,, carnitina y una féormula sintética
exenta en metionina, treonina y valina asi como con bajo
contenido en isoleucina junto con formula de inicio para
satisfacer los requerimientos minimos de aminoacidos
esenciales. Se inicia aporte de 140kcal/kg/dia y 3,5g
prot/kg (1g/kg de proteinas naturales y 2,5g/kg de
proteinas de férmula sintética). Mantiene curva de peso
plana durante 35 dias con prealbumina de 8 a 11 mg/dl y
albumina de entre 2,35 y 2,92g/dl. La paciente presenta
dermatitis erosiva de las nalgas con placas exfoliativas
(fig. 1) y descamacion superficial de los pies. La
concentracion sérica de valina esta entre 58 y 66 uM
(79-217 pM). La concentracion de leucina, isoleucina, la
relacion leucina:isoleucina y la del resto de los aminoacidos
asi como la de cinc son normales.

Solamente se consigue anabolismo clinico (aumento de
peso) y analitico (normalizacion de prealbumina y albimina)

Figura 1
exfoliativas.

Dermatitis erosiva de las nalgas con placas

Tabla 1 Enfermedades del catabolismo de los amino-
acidos ramificados en los que se ha descrito dermatitis
semejante a la acrodermatitis enteropatica

Descripcion Enfermedad Déficit

Sanjurjo et al' (1983) EOJA
Bodemer et al? (1994) AP: 7 casos

Isoleucina
Deficiencia global de
aminoacidos esenciales

AMM: 6
casos
De Raeve et al® (1994) AMM Isoleucina-leucina-
valina
AP Isoleucina-valina
AMM Isoleucina
Howard et al* (1997) AMM Isoleucina-valina
Bosch et al® (1998) EOJA Isoleucina
Puzenat et al® (2004) EOJA Isoleucina

Templier et al” (2006) EOJA
Lane et al® (2007) AP

Isoleucina -valina
Metionina-valina-
leucina-isoleucina
Isoleucina
Isoleucina

Oztiirk® (2007) EOJA
Sojo et al'® (2009) AP

AMM: acidemia metilmalonica; AP: acidemia propidnica;
EOJA: enfermedad de orina de jarabe de arce.

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

Se han descrito lesiones semejantes a las acrodermatitis
en enfermedades del catabolismo de los aminoacidos
ramificados, tales como la acidemia metilmalonica, la
acidemia propionica 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)'~'°. En este
caso, sin embargo, se pretende destacar como aportacion
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 aminoacidos esenciales para el crecimiento
y el desarrollo de los queratinocitos en la capa basal.
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Masa abdominal: presentacién 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 asintomatica es la forma de presen-
tacién mas comun de los tumores sélidos en los nifios. Ante
una masa abdominal de origen tumoral en lactantes, se debe
hacer el diagnostico diferencial, principalmente con el
neuroblastoma, el nefroma mesoblastico y el tumor de
Wilms; los teratomas son menos probables’2. La presen-
tacion clinica mas frecuente de los teratomas es la de
una tumoracion presacra asintomatica en recién nacidos®. La
ubicacion retroperitoneal es extremadamente rara y repre-
senta solo el 3,5% de los tumores de las células germinales,
motivo por el que presentamos el siguiente caso®.

Se trata de una lactante, mujer de 35 dias de vida,
enviada desde el centro de salud por presentar una masa
abdominal palpable. No existian antecedentes personales ni
familiares de interés. A la exploracion clinica, destacaba la
presencia de una masa abdominal dura, no dolorosa, de
10cm en el hipocondrio izquierdo. La ecografia abdominal
confirmé la existencia de una masa de aspecto solido, de
75 x 58 mm, yuxtarrenal, heterogénea, que comprimia y
desplazaba el rifdn izquierdo. Tras remision al servicio de
Oncologia Infantil del hospital de referencia, se realizd
determinacion de catecolaminas en orina (acido homovali-
nico [AHV], acido vanilmandélico [AVM], cociente AVM/AHV
y acido 5 indolacético) y una gammagrafia con metayodo-
bencilguanidina que resultaron negativas para neuroblasto-
ma. El estudio de marcadores reveld valores de
alfafetoproteina (AFP) en 1987 ng/ml (0-10); gonadotropina
corionica y enolasa dentro de la normalidad. El hemograma,
la funcion renal y la funcion hepatica fueron normales.

En la RMN se observo un crecimiento de la masa tumoral
que desplazaba la aorta, el tronco celiaco, la vena cava y el
rindn izquierdo (fig. 1). Se realiz6 extirpaciéon de una masa
macroscopicamente multilobulada, de consistencia firme,
con 750 g de peso y 20cm de diametro (fig. 2). El analisis
anatomopatoldgico confirmé un teratoma inmaduro grado i
(clasificacion Norris). La evolucion posterior fue favorable
junto con una disminucion de AFP (63,9 ng/ml).

Los teratomas se componen de elementos procedentes de
las 3 capas germinales (ectodermo, mesodermo y endoder-
mo)°. De acuerdo con su examen histologico, los teratomas

Figura 1 Masa retroperitoneal (10 x 9,5 x 8 mm) con abundan-
te calcio en su interior y areas de necrosis. Coleccion hipoecoica
perirrenal. La masa cruza la linea media y desplaza la aorta, el
tronco celiaco y la vena cava. Rifdn izquierdo volteado con el
eje maximo horizontalizado y desplazado hacia la region
posterior e inferior.
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