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Resumen

Introduccion: Los avances en el diagnostico precoz y tratamiento han propiciado una mayor
supervivencia, y en mejores condiciones, de los pacientes con enfermedades metabdlicas con-
génitas (EMC). Estos pueden acudir a los Servicios de Urgencias Pediatricas (SUP) por motivos
relacionados o no con su enfermedad. El propdsito de este trabajo fue revisar las caracteristicas
de las visitas al SUP de estos pacientes, en un hospital de tercer nivel.

Material y métodos: Se desarrollo un estudio observacional retrospectivo en el que se analiza-
ron todas las visitas al SUP del Hospital Infantil La Paz durante los afios 2011y 2012 de pacientes
con EMC. Se registraron el tipo de EMC, el motivo de consulta, el tiempo de evolucion de los
sintomas, la necesidad de ingreso hospitalario y la presencia de descompensacion metabdlica.
Resultados: En total, fueron analizadas 107 visitas, siendo el motivo de consulta mas frecuente
los procesos respiratorios (30,8%). Cuando la consulta fue por vomitos, los pacientes con tras-
tornos relacionados con las proteinas fueron los que menos tardaron en acudir al SUP. Un tercio
de las visitas se siguio de ingreso, siendo la mitad de ellas por descompensacion metabdlica de
la patologia de base.

Conclusiones: Los pacientes con EMC acudieron al SUP por motivos muy diversos, que en algunos
casos fueron causa o consecuencia de una descompensacion metaboélica aguda que motivo el
ingreso hospitalario. Al tratarse de enfermedades con baja prevalencia individual, resulta de
interés contar con protocolos diagndstico-terapéuticos que faciliten una atencion optima.
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Abstract

Introduction: Advances in the early diagnosis and treatment have led to improved survival, and
a better quality of life for patients with inherited metabolic disorders (IMD). They can go to
the Pediatric Emergency Services (PES) for reasons unrelated to their disease. The purpose of
this study was to review the characteristics of visitors to the PES of these patients in a tertiary
hospital.

Material and methods: A retrospective observational study was conducted on all visits from
patients with IMD to the PES of Hospital Infantil La Paz over the years 2011 and 2012. IMD
type, complaint, duration of symptoms, need for hospitalization, and presence of metabolic
decompensation was recorded.

Results: A total of 107 visits were analyzed, with the most frequent reason being for consul-
tation of respiratory processes (30.8%). When the consultation was for vomiting, patients with
protein-related disorders were those who delayed less in going to PES. One third of visitors
were admitted, half of them due to metabolic decompensation of the underlying pathology.
Conclusions: Patients with IMD came to PES for many different reasons, which in some cases
were the cause or consequence of an acute metabolic decompensation that led to hospitaliza-
tion. Being diseases with low prevalence, it would be useful to have diagnostic and therapeutic
protocols in order to provide optimal care.

© 2014 Asociacion Espafola de Pediatria. Published by Elsevier Espafa, S.L.U. All rights reser-

ved.

Introduccion

Las enfermedades metabélicas congénitas (EMC) son proce-
sos hereditarios de base genética. Su prevalencia individual
es baja; sin embargo, si se consideran de forma global, su
frecuencia asciende aproximadamente a 1/600 recién naci-
dos vivos"2. Hasta hace unos afos, se asociaban muchas
veces a una evolucion fatal o al desarrollo de graves secue-
las e importante discapacidad. Actualmente, disponemos de
herramientas que permiten, cada vez en mas casos su detec-
cion precoz y la aplicacion de tratamientos que mejoren la
calidad de vida y la evolucion clinica de estos pacientes. Esto
ha tenido como consecuencia una presencia cada vez mayor
en las consultas de pediatria y en los servicios de urgencias,
de ninos diagnosticados de EMC que consultan por diversos
motivos, relacionados o no con su patologia de base®. Esta
circunstancia se ha visto incrementada desde que contamos
con programas de cribado metabolico neonatal ampliado,
que permiten la supervivencia con buena calidad de vida de
numerosos pacientes*®. Los pediatras que prestan asisten-
cia en los servicios de urgencias no deben ser ajenos a esta
poblacion, que puede requerir atencion urgente a pesar de
consultar por un motivo de aparentemente poca gravedad,
pero que puede ser causa de descompensacion metabodlica
de su enfermedad de base’.

El objetivo de este trabajo es revisar la frecuentacion de
un servicio de urgencias pediatricas (SUP) por parte de nifos
diagnosticados de EMC.

Pacientes y métodos

Se desarrolld un estudio observacional retrospectivo en el
que se analizaron las visitas al SUP del Hospital Universitario

La Paz, durante los afos 2011 y 2012, de pacientes diag-
nosticados de EMC que fueran seguidos en ese periodo por
la Unidad de Nutricion Infantil y Enfermedades Metabolicas
del centro. En el estudio no se incluyo6 a los pacientes con
dislipidemias genéticas.

Durante el periodo de estudio, 58 pacientes con EMC
fueron seguidos en la consulta de Nutricion y Enfermeda-
des Metabolicas. Atendiendo a su patologia de base, fueron
clasificados en 4 grupos:

1. Trastornos del metabolismo de los hidratos de car-
bono (TMHC): se incluyeron los pacientes con trastornos
del metabolismo del glucdgeno, trastornos del metabo-
lismo de la galactosa, trastornos del metabolismo de la
fructosa, hiperinsulinismos congénitos y defectos en el
transporte intracelular de la glucosa. Total: 7 pacientes.

2. Trastornos relacionados con el metabolismo de los lipidos
(TML): pacientes con trastornos de la betaoxidacion de
los acidos grasos, trastornos del sistema de la carnitina
y trastornos de la sintesis y utilizacion de los cuerpos
cetodnicos. Total: 8 pacientes.

3. Trastornos del metabolismo de las proteinas/
aminoacidos (TMP/A): en este grupo se incluyd a
los pacientes con hiperfenilalaninemias, trastornos
del metabolismo de la tirosina, hiperglucinemia no
cetosica, acidemia propidnica, acidemia metilmaldnica
y trastornos del transporte y metabolismo intracelular
de la vitamina B12, enfermedad de la orina de jarabe
de arce, metilcrotonilglicinuria, aciduria glutarica tipo
I, homocistinuria clasica y trastornos del metabolismo
de los aminoacidos azufrados, histidinemia y trastornos
del ciclo de la urea. Total: 40 pacientes.

4. Enfermedades mitocondriales (EM): pacientes con défi-
cits Unicos o combinados de la cadena respiratoria y
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Tabla 1 Pacientes con EMC atendidos en urgencias (2011-2012). Relacion entre el tipo de EMC y la frecuencia de visitas a

urgencias (n = 107 visitas)

Tipo de EMC N.° de pacientes N.° total de visitas a Tasa media de visitas por
urgencias (% del total) paciente

Glucogenosis tipo IA 1 3

Glucogenosis IB 1 2

Glucogenosis tipo I 1 10

Total 3 15 (14,01) 4,4

Defecto transportador carnitina 1 6

MCAD 1 5

VLCAD 2 9

Total 4 20 (18,69) 5

Acidemia propionica 2 11

Déficit de OTC 2 12

Acidemia glutarica | 3 9

Tirosinemia | 2 3

CDG IA 1 9

Homocistinuria clasica 1 1

Histidinemia 1 1

B-metilcrotonilglicinuria 1 4

Hiperglicemia no cetdsica 1 2

Total 14 52 (48,59) 3,7

Sindrome de Pearson 1 15

Déficit de PDH 1 1

Déficit complejos 1y i 1 4

Total 3 20 (18,69) 6,6

Global 24 107 4,4

CDG IA: defecto congénito de glucosilacion tipo IA; MCAD: insuficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media; OTC: ornitina
transcarbamilasa; PDH: piruvato deshidrogenasa; VLCAD: déficit de acil-CoA deshidrogenasa de cadena muy larga.

fosforilacion oxidativa, y pacientes con déficit de piru-
vato deshidrogenasa. Total: 3 pacientes.

Ademas de los anteriores, la casuistica de la unidad
incluye a 5 pacientes con trastornos del metabolismo de
moléculas complejas, concretamente con defectos congé-
nitos de glucosilacion y enfermedades lisosomales. De ellos,
solo un paciente con defecto congénito de glucosilacion de
proteinas tipo IA acudi6 al SUP en el periodo en estudio. En
el estudio estadistico se incluyd a este paciente en el grupo
de TMP/A.

En cada paciente se registraron el nimero de visitas al
SUP en el periodo en estudio, el motivo de consulta, el
tiempo de evolucion de los sintomas, los ingresos hospi-
talarios desde el SUP y la presencia de descompensacion
metabolica asociada. Para el analisis estadistico se empled
el programa StatCalc 5.0. Se utilizé la prueba estadistica de
la x? para la comparacién de variables no paramétricas. EL
nivel de significacion estadistica se definié en p <0,05.

Resultados

En total fueron incluidos 24 pacientes en nuestra revision
(tabla 1). El grupo correspondiente a los TMP/A fue el
mas numeroso (14 pacientes), con edades comprendidas
entre los 16 afos y 10 meses de la Gltima visita de un
paciente con déficit de ornitina transcarbamilasa (OTC) y los
2 meses de un lactante que ingresé en fallo hepatico, siendo

posteriormente diagnosticado de tirosinemia tipo 1. La edad
media de este grupo de pacientes fue 11,9 anos.

El grupo de los TML, formado por 4 pacientes, se caracte-
riz6 por ser el mas homogéneo en cuanto a su edad (media:
1,2 anos, mediana: 0,9 afnos, moda: 0,8 anos).

El grupo de los TMHC lo constituyeron 3 pacientes: un
adolescente de 16 anos con glucogenosis tipo IA, un nifio de
3 anos con glucogenosis tipo IB y una nifia con glucogenosis
tipo 1 (que fue la que generé el mayor nimero de visitas a
urgencias, 10 en total), cuya primera visita fue con 6 meses
y la ultima al afo y 7 meses de edad.

El paciente que generd el mayor nimero de visitas a
urgencias (15) perteneci6 al grupo de las EM, un nifio con
sindrome de Pearson cuya primera visita fue con 8 meses y
la Gltima con 2 anos y 8 meses de edad. La media de edad
de los pacientes con EM fue de 6 anos.

Relacion entre el grupo de enfermedades
metabdlicas congénitas y la frecuencia de visitas a
urgencias

Durante el periodo de estudio, del total de 58 pacientes con
EMC seguidos en la consulta de Nutricion y Enfermedades
Metabdlicas, 24 pacientes (41%) acudieron al SUP, generando
un total de 107 visitas. El porcentaje mas elevado de las
mismas, con un 48,5% (52/107), correspondid a pacientes
con TMP/A; sin embargo, tras analizar el nimero de consul-
tas por paciente, se observo que los pacientes con una tasa
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Tabla 2 Motivos de consulta en urgencias de los pacientes Tabla 3 Riesgo de ingreso segln el tipo de EMC

EMC (N.° de visit
con ( @ visitas) N.° ingresos/ Odds ratio p

TMHC TML TMP/A  EM  Total (%) ingresos totales (IC del 95%)

Respiratorios 3 7 13 10 33(30,8) TMHC 2/36 0,23 (0,03-1,14) 0,04
Otros? 5 3 11 1 20 (18,6) TML 10/36 2,35 (0,78-7,05) 0,08
Digestivos® 1 5 7 6 19 (17,7) TMP/A 16/36 0,78 (0,32-1,88) 0,54
Infecciosos® 3 4 5 2 14 (13) EM 8/36 1,40 (0,46-4,24) 0,50
Neurolpglcos 0 0 8 0 8(7,4) EM: enfermedades mitocondriales; TMHC: trastornos del meta-
Traumrf\t.lcos 1 1 5 1 8(7,4) bolismo de los hidratos de carbono; TML: trastornos del
Metabélicos? 2 0 3 0 5(4,6) metabolismo de los lipidos; TMP/A: trastornos del metabolismo
Total 15 20 52 20 107 de las proteinas/aminoacidos.

EM: enfermedades mitocondriales; TMHC: trastornos del meta-
bolismo de los hidratos de carbono: TML: trastornos del
metabolismo de los lipidos; TMP/A: trastornos del metabolismo
de las proteinas/aminoacidos.

@ Se incluyeron en este grupo los siguientes motivos
de consulta: llanto/irritabilidad, dermatoldgicos, aste-
nia/decaimiento, problemas relacionados con aparato
locomotor de origen no traumatico, problemas dispositi-
vos de alimentacion, asi como otros motivos de consulta:
ajustes de tratamiento y un paciente que acudié por hallazgo
casual de tumoracion en suelo de la boca.

b Diarrea asociada o no a fiebre/vémitos.

¢ Fiebre aislada o asociada a vomitos, sin diarrea.

d Hipoglucemia o aumento de cetonemia documentada por el
propio paciente.

media mas elevada fueron los pertenecientes al grupo de
las enfermedades mitocondriales (6,6 visitas por paciente)
seguido de los pacientes del grupo de los TML (5 visitas),
TMHC (4,4 visitas) y TMP/A (3,7 visitas) (tabla 1).

Si tenemos en cuenta al total de pacientes seguidos en
consulta durante el periodo de estudio, la frecuentacion es
semejante (EM 6,6 visitas por paciente. TML: 2,5. TMHC:
2,1. TMP/A: 1,3 visitas por paciente).

El turno con mas frecuentacion fue el de tarde (39% de
las visitas), seguido de la manana (33,6%) y, por ultimo, la
noche (27,1%). En relacion con el tiempo medio de evolucion
de la EMC de base, fue similar en los TMHC, TMP/A'y EM (42,
32 y 29 meses, respectivamente).

Analisis de los motivos de consulta

El motivo de consulta mas frecuente fueron los procesos
respiratorios (30,8%). Este grupo incluyo todas las visitas
motivadas por sintomatologia respiratoria, asociada o no a
fiebre, rechazo de tomas/vomitos y dificultad respiratoria
(tabla 2). La mayoria de estos pacientes no precisaron medi-
das terapéuticas especificas por su enfermedad de base,
manejandose de forma similar a los que no tienen EMC.

El segundo grupo mas frecuente de motivos de consulta
lo constituyeron los sintomas de caracter digestivo. Entre
ellos, la causa mas frecuente de visita al SUP fueron los
vomitos aislados (11,21%), observandose que el tiempo de
evolucion de los mismos fue inferior en los pacientes del
grupo de los TMP/A (tiempo medio de evolucion de los vomi-
tos de 8,4 h) en relacion con el resto de los otros 3 grupos
(TMHC: 60 h, TML: 48 h, EM: 69,6 h).

Otros motivos de consulta

Aparte de los motivos de origen traumatolégico (8 visitas),
se contabilizé una gran variedad de motivos de consulta
(llanto/irritabilidad, dermatoldgicos, astenia/decaimiento,
problemas relacionados con el aparato locomotor de origen
no traumatico, sintomatologia miccional, dudas sobre el tra-
tamiento, etc.), que contabilizaron un total de 20 visitas. El
motivo de consulta mas frecuente dentro de este grupo fue-
ron los problemas de los dispositivos de alimentacion (9/20,
45%).

Ninguno de los pacientes que consultd por patologia del
aparato locomotor, problemas dermatoldgicos y sintomato-
logia miccional precisé medidas especificas en funcion de su
patologia metabdlica de base.

Ingresos desde el Servicio de Urgencias Pediatricas
de los pacientes con enfermedades metabdlicas
congénitas

El 33,64% de las consultas (36/107) se siguio de ingreso hos-
pitalario. En cuanto a la asociacion entre el tipo de EMC y
el riesgo de ingreso, encontramos un resultado estadistica-
mente significativo en el grupo de los TMHC (tabla 3).

De los 36 ingresos, 16 (44,4%) fueron motivados por
descompensacion metabdlica de la enfermedad de base
(tabla 4). El motivo de consulta que con mayor frecuencia
se asocio a descompensacion fueron los procesos digestivos
(6/16 visitas: 37,5%), concretamente los vomitos aislados,
seguido de los cuadros neurologicos (4/16 visitas: 25%)

Tabla 4 NUmero total de ingresos por descompensacion
metabolica en funcion de motivo de consulta inicial en
urgencias

Motivo de consulta TMHC TML TMP/A EM Total

Digestivos 0 1 3 2 6
Infecciosos 1 0] 0 0 1
Respiratorios 1 1 0 1 3
Metabdlicos 0 0 2 0 2
Neurologicos 0 0 4 0 4
NUmero total de ingresos 2 2 9 3 16

EM: enfermedades mitocondriales; TMHC: trastornos del meta-
bolismo de los hidratos de carbono; TML: trastornos del
metabolismo de los lipidos; TMP/A: trastornos del metabolismo
de las proteinas/aminoacidos.
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y respiratorios (3/16 visitas: 18,7%). El tiempo medio de
espera antes de consultar en urgencias en los pacientes que
ingresaron por descompensacion metabolica fue de 27,13 h.

Los pacientes que ingresaron con descompensacion meta-
bélica presentaron caracteristicas diferentes en funcion de
su patologia de base (tabla 5):

1. TMHC: 2 ingresos. El primero, un paciente con una gluco-
genosis tipo IA, que consulto por fiebre de corta evolucion
acompanada de sintomas respiratorios y vomitos; aso-
ciando mal control de glucemias en su domicilio los dias
previos. En urgencias, los niveles de glucosa resultaron
normales asociando acidosis metabdlica. El segundo pre-
sentaba una glucogenosis tipo IB y también consulto por
un cuadro febril con vomitos; sus padres no habian detec-
tado hipoglucemias en su domicilio. En el SUP se objetivo
hipoglucemia de 54mg/dl, acompanada de hiperlacta-
dicemia y acidosis metabdlica compensada. Se instaur6
fluidoterapia y se decidid su ingreso ante la falta de tole-
rancia oral adecuada.

2. TML: 2 ingresos. El primero se trat6 de una lactante de 28
dias de vida con un defecto de acil-coA deshidrogenasa
de cadena muy larga (VLCAD), cuyo motivo de consulta
fue la presencia de fiebre y sintomas respiratorios, con
dificultades para la alimentacion.

Su glucemia inicial fue de 54 mg/dl, iniciando fluidote-
rapia por via intravenosa con aportes suplementarios de
glucosa (7 mg/kg/min). La gasometriay el lactato fueron
normales. El segundo paciente presentaba un déficit del
transportador de carnitina y acudi6 por vomitos aislados.
En urgencias, se objetivo hiperlactacidemia, acidosis y
glucemia normal.

3. TMP/A: 9 ingresos, 8 de los cuales motivados por la pre-
sencia de hiperamoniemia (rango de normalidad para
mayores de un mes de nuestro laboratorio: 15-45 ug/dl);
correspondientes a 2 pacientes con déficit de ornitina
transcarbamilasa y una con acidemia propidnica (ninguno
de ellos de menos de un mes de vida). El ingreso res-
tante se correspondid con un lactante de 2 meses de vida
que fue trasladado a nuestro hospital para estudio de
coagulopatia. El motivo inicial de consulta fue un episo-
dio de posible atragantamiento asociado a desconexion
del medio e hipotonia, lo que motivé la realizacion de
la analitica inicial. A su llegada a urgencias, la explo-
racién neuroldgica resulté normal, objetivandose una
hepatomegalia de 1-2cm. Se realizd una segunda ana-
litica que confirmé la coagulopatia y el paciente ingresé
para estudio. Posteriormente, se confirmé el diagndstico
de tirosinemia tipo 1.

4. EM: 3 ingresos, que correspondieron todos ellos a un
mismo paciente con sindrome de Pearson. En el pri-
mero, el motivo de consulta fueron los vomitos aislados
y el paciente presentd en urgencias una hiponatremia
de 128 mmol/l asociada a acidosis lactica con alcalosis
respiratoria compensadora. En el segundo, la descom-
pensacion consistid en una acidosis metabdlica en el
contexto de una infeccion respiratoria con véomitos aso-
ciados, y el tercer ingreso fue debido al desarrollo de
acidosis lactica intensa junto con hipoglucemia grave
(11 mg/dl) secundarias a gastroenteritis.

Dentro del grupo de ingresos no asociados a descompen-
sacion metabolica (20/36: 55,5%), el 60% (12/20) se debid
a procesos febriles y digestivos correspondientes a 4 visitas
de pacientes con EM y 4 con TML. En el 41,6% de estos casos
(5/12) el motivo de ingreso fue el riesgo de descompensa-
cion metabdlica por falta de tolerancia oral. Del resto, las
afecciones respiratorias supusieron un 25% de los ingresos
(5/20) y el ingreso de estos pacientes no guardo relacion con
el riesgo de descompensacion: 2 pacientes con neumonia,
que ingresaron por la necesidad de tratamiento antibiotico
intravenoso (MCAD y sindrome de Pearson) y 3 pacientes
con insuficiencia respiratoria aguda (acidemia propionica,
homocistinuria clasica y acidemia glutarica) por necesidad
de oxigenoterapia.

Discusion

No se han encontrado diferencias significativas que relacio-
nen el tipo de EMC con un mayor riesgo de ingreso. Aunque
en el caso de los TMHC la asociacion resulta estadistica-
mente significativa, este resultado tiene poca importancia
desde el punto de vista clinico porque la odds ratio para
ser un estudio observacional es muy pequeia y ademas el
intervalo de confianza roza el valor nulo.

El paciente con EMC suele acudir a urgencias ante
minimos cambios que aparezcan de forma aguda en su
estado general, ante la posibilidad de que el cuadro derive
en una descompensacion metabodlica®. En este caso, el
manejo en urgencias difiere notablemente del nifio sin
EMC, pues el objetivo del pediatra es prevenir o detectar
de manera precoz una posible descompensacion y tra-
tar las alteraciones que puedan comprometer la vida del
paciente®'". En esta serie, la mayoria de los pacientes con
descompensacion presentaron una o mas de las siguientes
alteraciones bioquimicas: trastornos del equilibrio acido-
base o la coagulacion, hiperamoniemia, hipoglucemia y
alteraciones electroliticas'?'?. En ocasiones, resulta dificil
diferenciar si la clinica inicial del paciente es secundaria a
la propia descompensacion o al proceso intercurrente aso-
ciado.

La hiperamoniemia fue observada en pacientes del grupo
de los TMP/A, concretamente en trastornos del ciclo de la
urea'*"” y acidemias organicas'’>'®. En el caso de pacien-
tes con trastornos del ciclo de la urea, estos consultaron
por sintomatologia neurolégica o vomitos aislados (ambas
manifestaciones pueden ser sintomas de elevacion del amo-
nio en sangre), mientras que en los pacientes con acidemias
organicas fue la elevacion de la cetonemia lo que motivo la
decision de acudir al SUP, con independencia de la inten-
sidad de los sintomas acompanantes (fundamentalmente,
sintomas catarrales y vomitos aislados). La hiperamonie-
mia puede ir acompanada de alcalosis respiratoria debido
al efecto estimulante del amonio a nivel del centro respira-
torio del tronco cerebral, por lo que no se debe infravalorar
el hallazgo exploratorio de taquipnea en un paciente con
EMC™.

La hipoglucemia puede observarse en EMC de distinta
indole y el retraso en el tratamiento de urgencia puede
originar dafio cerebral permanente?®?'. En nuestra serie,
hubo 2 ingresos motivados por hipoglucemia en el grupo
de los TMHC, ambos en nifios con glucogenosis tipo 1. En



Tabla 5 Ingresos por descompensacion metabodlica de los pacientes con EMC atendidos en urgencias (2011-2012). Descripcion del tipo de descompensacion
Tipo EMC Motivo de consulta Amonio Glucemia Gasometria Lactato (mmol/l) Otros
(ng/dl) (mg/dl)
GCIA Sintomas respiratorios, vomitos, y - 76 pH 7,29, EB -11,5 mmol/l, HCO;~ 17 -
fiebre 14 mmol/l, pCO; 28,9 mmHg)

GC IB Vomitos y fiebre - 54 pH 7,39; EB -3,8 mmol/l; HCO3~ 6,6 -
20,8 mmol/l, pCO; 34,4 mmHg

DTC Vomitos aislados - 83 pH 7,18, -EB 3,4mmol/l, HCO3~ 4,7 -
20,7 mmol/l, pCO; 66,4 mmHg

VLCAD Fiebre, sintomas respiratorios - 54 pH 7,37, EB -2,2 mmol/l, HCO3~ 1,3 -
22,9 mmol/l, pCO; 40 mmHg

oTC? Lenguaje incoherente, vomitos y 797 90 pH 7,38, EB -2 mmol/l, HCO3~ 3,3 Ingreso UCIP

dolor abdominal 22,9 mmol/l, pCO; 38,5 mmHg

oTC? Disartria, vomitos y dolor abdominal 237 69 pH 7,37, EB -2,3mmol/l, HCO3~ Ingreso UCIP
22,6 mmol/l, pCO; 41,5 mmHg

oTC? Astenia, vomitos y decaimiento 363 72 pH 7,43, EB 0,5 mmol/l, HCO3~ Ingreso UCIP
24,8 mmol/l, pCO; 37,8 mmHg

AP? Crisis convulsiva 243 90 pH 7,12, EB -2,8 mmol/l, HCO3~ Ingreso UCIP
26,6 mmol/l, pCO; 81,5 mmHg

AP? Aumento de cetonemia en domicilio 116 70 pH 7,44, EB -1,9 mmol/l, HCO3~ Cetonemia 0,6 mmol/l
22,3 mmol/l, pCO; 32,9 mmHg

AP? Vomitos aislados 169 85 pH 7,41, EB -2,2 mmol/l, HCO3~ -
22,2 mmol/l, pCO; 35,1 mmHg

oTC? Vomitos aislados 174 70 pH 7,39, EB -0,3 mmol/l, HCO3~ 1,7 -
24,8 mmol/l, pCO; 41,5 mmHg

oTC? Vomitos y sintomas respiratorios 194 67 pH 7,39, EB -2,8 mmol/l, HCO3~ 1,8 -
21,8 mmol/l, pCO; 36 mmHg

Sp? Fiebre y deposiciones liquidas - 11 pH 7,19, EB -19,8 mmol/l, HCO3~ 14,3 Ingreso UCIP
6,5mmol/l, pCO; 17,1 mmHg

Spa Fiebre y vomitos - 88 pH 7,19, EB -16,3 mmol/l, HCO3~ 9,3 -
10,5 mmol/l, pCO; 27,7 mmHg

N Fiebre y vomitos - 67 pH 7,46, EB -2,1 mmol/l, HCO3~ 6,3 Na* 128 mmol/l
21,3 mmol/l, pCO; 30 mmHg

TS Coagulopatia Tiempo de protrombina 33,3 s. Actividad de protrombina 21%. INR 3,2. Tiempo de cefalina

93,2 s. Fibrinogeno 149 mg/dl. AST 65 Ul/L. ALT 18 Ul/l. GGT 41 Ul/L. Proteinas totales

4,2 g/dl. Bilirrubina total 2,1 mg/dl (directa 1,56 mg/dL)

ALT: alanina aminotransferasa; AP: acidemia propionica; AST: aspartato aminotransferasa; DM: descompensacion metabolica; DTC: defecto en el transportador de la carnitina; EB: exceso de
bases; GC IA: glucogenosis tipo IA; GC IB: glucogenosis tipo IB; GGT: gamma glutamil transpeptidasa; INR: Relacion Normalizada Internacional; OTC: deficiencia de ornitina-transcarbamilasa;

SP: sindrome de Pearson; TS: tirosinemia tipo 1; UCIP: Unidad de cuidados intensivos pediatricos; VLCAD: defecto de acil-coA deshidrogenasa de cadena muy larga.
@ Relativo al mismo paciente.
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esta entidad, el defecto del complejo glucosa-6-fosfatasa
condiciona una incapacidad para obtener glucosa a par-
tir de la glucogendlisis y gluconeogénesis, activandose las
vias de catabolismo de los lipidos. Los hallazgos bioquimicos
incluyen acidosis metabolica, hiperlactacidemia y dislipide-
mia. Los pacientes con glucogenosis tipo IB pueden asociar
también neutropenia que predispone a las infecciones bac-
terianas graves; en nuestra serie, el recuento de neutrdfilos
en el paciente con glucogenosis IB fue normal (1.510/pulL,
con cifra de leucocitos totales de 5.000/p.L).

Los otros episodios de hipoglucemia fueron observados
en un paciente con sindrome de Pearson y en un paciente
con VLCAD. El sindrome de Pearson es una infrecuente cito-
patia mitocondrial multiorganica en la que la causa de las
hipoglucemias se relaciona con su afectacion hepatica. En la
VLCAD los episodios de hipoglucemia hipocetdsica?? pueden
desencadenarse por el ayuno, el ejercicio fisico prolongado
o una enfermedad intercurrente. Igualmente, los pacien-
tes con defectos en el metabolismo de la carnitina también
presentan riesgo de desarrollar hipoglucemia hipocetosica
secundaria al fallo en la betaoxidacion de los acidos gra-
sos de cadena larga. Por tanto, en ambas enfermedades
esta indicada la prevencion de la hipoglucemia realizando
comidas frecuentes ricas en hidratos de carbono complejos
y evitando los periodos de ayuno prolongado.

En relacion con la acidosis metabdlica, es un hallazgo
comun en niflos enfermos y es clave en la investigacion de
la misma determinar la presencia o ausencia de cetonas y el
anion gap. La presencia de acidosis con gap normal debe ser
considerada como indicador de pérdida de bicarbonato, ya
sea de causa renal o intestinal®?3. Sin embargo, en las EMC,
suele existir un aumento de anidn gap, que indica presencia
de metabolitos anormales como cetoacidos, acido lactico
o el &cido orgéanico que no puede ser metabolizado®. La
acidosis metabolica puede estar presente en los trastornos
del metabolismo de los aminoacidos, del metabolismo del
piruvato, en enfermedades mitocondriales y también en los
trastornos del metabolismo de hidratos de carbono'”42,
La acidosis lactica es un hallazgo frecuente en los tras-
tornos mitocondriales, trastornos por almacenamiento de
glucdgeno vy los trastornos de la gluconeogénesis’*?, entre
otros.

Durante nuestro periodo de estudio, ningun caso de EMC
fue diagnosticado a partir de una primera visita a nuestro
SUP, exceptuando el comienzo del paciente con tirosinemia
que nos fue trasladado desde otro centro.

Conclusiones

Los pacientes con EMC pueden consultar en el SUP por diver-
sos motivos, relacionados o no con su patologia de base
y que no siempre seran subsidiarios de un manejo especi-
fico. Sera de especial importancia intentar diferenciar en los
casos de pacientes con EMC conocida si se trata de una des-
compensacion aguda o bien de un proceso intercurrente que
asocie riesgo de descompensacion, siendo los sintomas en
muchas ocasiones superponibles e inespecificos. El comienzo
de una EMC en el SUP es una situacion extremadamente
infrecuente; no obstante, se debe contar con protocolos de
actuacion ante el paciente con signos o sintomas indicativos.
Las EMC son patologias complejas, cuyo manejo implica el

conocimiento de las principales complicaciones metabolicas
potencialmente graves o que puedan poner en riesgo la vida
del paciente.
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