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Introduccion
A su hijo/a le han diagnosticado un trastorno del ciclo de la urea.

Inicialmente la informacién sobre este tipo de trastornos puede ser dificil de
entender, sobre todo porque esta Vd. muy preocupado y de pronto le han
proporcionado un montén de informaciéon médica.

Al describirle estos trastornos en forma de folleto tendra Vd la oportunidad de
informarse a su propio ritmo y de anotar luego las preguntas importantes que
le surjan y que quiera plantear a su médico especialista, enfermera o dietista.
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La funcion metabdlica

Para ser una persona sana y en forma, tenemos que alimentar nuestro cuerpo
con regularidad con los alimentos que proporcionan energia y reparan los teji-
dos.

Los alimentos que comemos se convierten (o metabolizan) en pequefios frag-
mentos que se utilizan para el crecimiento y la reparacién de los tejidos, y
también se almacenan para estar disponibles en periodos de ayuno, o bien se
eliminan como residuos. Aunque esta explicacién describe el proceso basico,
este es, por supuesto, mucho mas complejo.

Cémo utiliza el cuerpo las proteinas

Los alimentos que contienen proteinas son los huevos, la leche, el pescado, la
carne, el queso, el pan, las legumbres, etc. Durante la digestion, las proteinas
se convierten en moléculas mas pequefas o “ladrillos”, que la sangre trans-
porta y se usan para el crecimiento y la reparacién de los tejidos.

Lo que comenzd como un nutritivo filete o un vaso de leche se troceara en 20
tipos de ladrillos conocidos como “aminoacidos”. Estos aminoacidos viajan
por el torrente sanguineo y se suministran a las células donde se necesitan. En
general, tomamos muchas mas proteinas de las que el cuerpo necesita. Por
tanto, una vez usadas las necesarias, el exceso se convierte, por accién de
los enzimas, en productos mas pequefios, como el amonio y los acidos orga-
nicos. El cuerpo no puede tolerar grandes cantidades de amonio ni de acidos
organicos; por lo que en el higado los convierte en productos inofensivos que
se pueden eliminar.




Acidos organicos

Para comprender la enfermedad de su hijo es util examinar con mayor detalle en
qué se convierten ciertos aminoacidos (como isoleucina, valina, leucina, lisina
y triptéfano). Cada aminoacido tiene su propio camino en el organismo, para
el que utiliza una serie de enzimas. Cada enzima es esencial para convertir una
sustancia en otra.

Si una enzima es defectuosa, el camino se bloquea, y se produce una acu-
mulacién de productos nocivos, de modo similar a como se acumula el trafico
cuando hay una retencion en la autopista.

Si te han dicho que su hijo tiene una acidemia organica, esto significa que una
de las enzimas no esta funcionando apropiadamente. Los acidos organicos que
se acumulan ante un bloqueo del camino son los que dan nombre a cada tras-
torno:

de acido propidnico: acidemia o aciduria propidnica

de acido metilmalénico: acidemia o aciduria metilmalonica

de &cido isovalérico: acidemia o aciduria isovalérica

de acido glutarico: acidemia o aciduria glutarica

El diagrama muestra la posicién de la enzima defectuosa en estas enfermedades

Isoleucina Valina Leucine Lisina Triptéfano

\I / Acido isovalérico \I I/

— Acido propiénico _\k Acidemia Acido glutérico
Acidemiao o aciduria

aciduria isovalérica Acidemia
propiénica o aciduria

glutarica

Acido metilmalénico

Acidémie ou %

acidurie
méthylmalonique

Subproductos inocuos
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¢Cuales son los sintomas?

Los sintomas varian de individuo a individuo, y se pueden presentar a distintas
edades.

Durante el embarazo el bebé utiliza la placenta de la madre para liberarse de
los productos perjudiciales, pero al nacer ya no puede utilizarla, por ello al reci-
bir una alimentaciéon normal, que contiene proteinas, los acidos nocivos co-
mienzan a acumularse. Los bebés en esta situacion presentan generalmente
somnolencia, respiracion acelerada y vomitos, y pueden enfermar gravemente.
Puede ser necesario estar ingresado una temporada en el hospital. Una vez
que el bebé esté estable, se le dara informacién, apoyo y orientacién sobre
cémo manejar la situacion de su hijo.

En algunos casos, el bebé despide cierto olor debido a los acidos nocivos. Los
nifos que tienen acidemia isovalérica pueden oler a queso o a pies. Una vez
que comienza el tratamiento, este olor desaparece.

No obstante, a veces los padres perciben olores extraios cuando el nifio tiene
un resfriado o una enfermedad leve similar; esto puede ser un primer indicador
de que se debe iniciar el tratamiento con una dieta de emergencia. (La dieta de
emergencia se describe mas abajo).

En algunos casos ,los nifios no tienen ningun sintoma al nacer, puede que
éstos empiecen mas tarde. Es posible que tengan una variante mas benigna
del trastorno; no obstante, un cuidado estricto es igual de importante.




Tratamiento

Objetivos del tratamiento

El objetivo principal del tratamiento es mantener los acidos nocivos y la concen-
tracion de amonio a niveles seguros. Hay varias cosas que pueden causar que
el amonio en la sangre aumente, estas son las infecciones o el aumento repen-
tino en la cantidad de proteina consumida. En el curso de una enfermedad
cualquiera o de una infeccion, la respuesta del organismo consiste en usar
las reservas corporales de energia. Como resultado de esto, las proteinas se
metabolizan nuevamente y liberan los aminoacidos al torrente sanguineo, lo
que a su vez aumenta el nivel de acidos toxicos y de amonio.

Tratamiento de urgencia durante la fase aguda
de la enfermedad

Si su hijo no se siente bien, debe ser tratado con una dieta de urgencia. Esta
es necesaria para todos los pacientes con acidemias organicas, incluyendo
aquellos que pueden verse afectados levemente. Dicho tratamiento varia de
un individuo a otro.

Una dieta de urgencia se administra como una bebida de alta energia, que
contenga glucosa, como por ejemplo, Maxijul. Tu hijo debe tomarla si esta
enfermo y es incapaz de tolerar una dieta normal. Se trata de una solucion
inocua, por lo tanto, si has comenzado a dar una dieta de urgencia a tu hijo
y la recuperacion es inmediata, no le causara ningun efecto secundario. Al
consumir estas calorias adicionales el cuerpo evita usar sus propios tejidos
para liberar energia y proteinas, como deciamos mas arriba, de esta forma se
evita la acumulacion de acidos organicos perjudiciales. Demorarse en comen-
zar puede ser peligroso. Si no te sientes seguro sobre esto, debes ponerte en
contacto con tu equipo metabdlico local.

La dieta de urgencia se prescribe para adaptarse individualmente a cada nifio,
esta dieta se revisa periddicamente y la concentracion de la solucion aumenta
con la edad y el peso del nifo. Es importante seguir rigurosamente las instruc-
ciones durante la enfermedad y que el nifio sea capaz de tolerar la solucion
de glucosa de la concentracion apropiada, que se le da a intervalos regulares
durante todo el dia y la noche.
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Su dietista te aconsejara sobre la dieta de urgencia y te dara algunas instruc-
ciones por escrito.

Si, a pesar de la dieta de urgencia, el nifo continia vomitando y es evidente
que no se esta recuperando, debes:

Comunicarte con tu médico de cabecera y hacer los tramites necesarios
para que lo ingrese en el hospital,

ira urgenmas

telefonear a tu unidad de pediatria (si ésta permite ingresar pacientes
directamente).

Al ingreso, la dieta de urgencia que le ha sido administrada por via oral, co-
mienzan a suministrarsela en forma de goteo de glucosa directamente en vena.
Esto le dara al estbmago un descanso, descenderan de vomitos y permitira
que la solucién de glucosa siga entrando por la vena. Después, se puede rein-
troducir la solucion de glucosa por via oral seguida de la dieta y liquidos, segun
como vaya la recuperacion. Con el apoyo de la glucosa por goteo, no hay
necesidad de apresurarse a darle mucho para beber. Una vez que el paciente
empieza a mejorar, se le pueden ir introduciendo de nuevo la dieta habitual y
los liquidos, poco a poco.

Durante el tiempo en el hospital, sera necesario hacer analisis de sangre, para
asegurarse de que la quimica de la sangre se ha normalizando y decidir si se
necesita algun tratamiento extra.

Si durante el ingreso hospitalario, tu hijo no responde bien al goteo de glucosa,
se necesita profundizar en el tratamiento. Si la concentracion de acidos organi-
cos sube a niveles muy altos, se produce somnolencia, irritabilidad y confusion
lo que indica que se esta afectando el cerebro. Para evitar que esto ocurra
puede que sea necesario incorporar medicamentos por vena. Tu hijo puede ya
estar tomando estos farmacos por via oral o por una sonda. Si después de que
se le han suministrado todos estos farmacos, tu hijo continda muy enfermo,
podria ser necesario transferirlo a cuidados intensivos donde puede ser some-
tido a un tratamiento mas intenso.




Tratamiento a largo plazo

Dieta

A los pacientes diagnosticados de una acidemia organica se le suelen restrin-
gir las proteinas de la dieta, o se les aconseja tener cuidado con la cantidad de
proteinas que consumen.

La restriccion de proteinas es importante, ya que reduce la acumulacién de
acidos organicos perjudiciales. El objetivo es dar al cuerpo las proteinas su-
ficientes para permitir el crecimiento y la reparacién de los tejidos, pero al
mismo tiempo reducir las cantidades a un nivel que el nifio pueda tolerar. Hay
una tendencia a que la cantidad de proteina tolerada disminuya con el tiempo,
porque a medida que el nifio se va volviendo mayor, disminuye su ritmo de
crecimiento.

Su dietista te ensefara la forma de medir la proteina. Al hacerlo, podras contro-
lar y medir la cantidad de proteinas que estan permitidas en la dieta. Los ali-
mentos a medir son solamente los que contienen proteinas, todos los demas
se pueden comer libremente y no es necesario pesarlos.

En muchos casos, la aversion a la comida se vuelve tan seria que es dificil
proporcionar suficientes calorias por via oral. En este caso, es indispensable
usar una sonda para la alimentacion.

Este tipo de alimentacion se da haciendo pasar un tubo muy fino por la nariz
hasta el estémago. Se le llama sonda nasogastrica. No se recomienda usar
estas sondas a largo plazo, pero si fuese necesario alimentar por tubo a largo
plazo, habra que colocar una sonda por gastrostomia. Esta se inserta directa-
mente en el estdmago, en una operacién bajo anestesia con cirugia menor. La
sonda es mantenida en su lugar mediante un disco de plastico que se inserta
justo por debajo de la piel. Cuando el nifio no esta conectado a la alimenta-
cidn, la sonda se sujeta y la ropa cubre el sitio del tubo.
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Medicacion

Algunos nifios necesitaran medicamentos, y otros, no. A continuacién damos
una lista de los medicamentos que pueden utilizarse, asi como la funcion de
cada farmaco:

Carnitina: Esta ayuda a recoger el acido organico téxico de la sangre, para
facilitar su expulsiéon por la orina.

Glicina: Funciona de la misma forma que la carnitina. En algunos casos, se
puede dar como tratamiento Unico cuando el paciente esta bien.

Metronidazol: este es un antibiético pero se da en una dosis muy baja, en lugar
de la dosis habitual para combatir las infecciones. Las bacterias normales que
viven en el intestino producen acidos organicos. El metronidazol se usa para
reducir la cantidad de bacterias intestinales, y en consecuencia disminuir la
cantidad de acidos organicos producidos y absorbidos por el intestino.

Ademas de estos, hay una amplia variedad de medicamentos que se pueden
utilizar en pacientes con acidemias organicas. Los que hemos indicado son los
que se usan mas comunmente.

Es muy importante que el paciente tome toda la medicacion segtn lo prescrito
por el médico.




¢Por qué mi hijo/a tiene este trastorno?

Las acidemias organicas son enfermedades genéticas hereditarias. Esto signi-
fica que no se producen por que pueda haber ocurrido algo durante el emba-
razo. Estos trastornos genéticos son hereditarios y ahora te indicaremos el
modo en que tu hijo puede haber desarrollado la enfermedad.

Cuando el gen alterado se hereda de la mama y del papa se le llama herencia
autosodmica recesiva.

En el cuerpo humano, cada persona lleva unos siete defectos en su informa-
cién genética. Si Vd y su pareja son portadores del mismo defecto genético,
cada vez que la mujer queda embarazada, hay una probabilidad entre cuatro
de que el bebé nazca con una acidemia orgéanica.
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¢, Como ha sucedido?

El diagrama muestra cémo sucede.

Il W Hijo sano - No es portador

[ | Hijo sano - Portador del defecto genético
Nifio que tiene la enfermedad

M A Hijo sano - Portador del defecto genético




Cuando se concibe un nifio, no hay manera de predecir qué espermatozoide
y qué 6vulo se uniran para formar el bebé. En la concepcién, un évulo de la
mama y un espermatozoide del papa se juntan para desarrollar el embridn.

En el ndcleo de cada 6vulo y de cada espermatozoide se almacena la informa-
cién del llamado ADN, que esta contenido en filamentos llamados cromoso-
mas. Esta es la informacién que permite predecir el color de los ojos y del pelo
del niflo, y también lleva los datos relacionados con una enfermedad genética.
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¢ Qué nos depara el futuro para mi hijo/a?

Como indicamos anteriormente, la gravedad de las acidemias organicas es
muy variable. En algunos casos, la condicion es tan leve que el especialista
solo necesita ver al niflo una vez al afno. Con este grupo de pacientes un che-
queo anual le permite al médico conocer los cambios que pueden ocurrir a
medida que avanza el tiempo. Al crecer, puede ser necesario reducir la ingesta
de proteinas y comenzar la medicacion.

Para los nifios que estan afectados mas gravemente, es importante que sean
vistos y evaluados periddicamente por un equipo metabdlico. Es probable que
los niflos afectados mas gravemente necesiten el apoyo de los servicios de
la comunidad local para tener acceso a equipos de especialistas, ademas del
médico especialista en metabolismo. Esto incluye a asistentes sociales espe-
cializados en necesidades especiales, logopedas, fisioterapeutas, pediatras,
enfermeras pediatricas, etc.

Los nifios que estan gravemente afectados pueden tener dificultades de
aprendizaje y por lo tanto puede ser necesario evaluarlos para asegurar que la
educacion que reciben es adecuada a su capacidad de aprendizaje.




Embarazo

Debido a que las acidemias organicas son reconocidas como enfermedades
graves, se estan perfeccionando constantemente los tratamientos, y la inves-
tigacion permanente hace que vayan mejorando los resultados a largo plazo.
Por supuesto, esto siempre dependera del tipo y gravedad de la acidemia
organica que tenga la persona.

Tener un bebé sano y en forma impone una gran cantidad de estrés y fatiga
en el cuerpo. Para una paciente con una acidemia organica, el efecto de un
embarazo puede aumentar el nivel de estrés y puede causar problemas tanto
para la madre como para el nifio si no se cuida adecuadamente.

Se recomienda que todas las mujeres que mantienen relaciones sexuales es-
tén adecuadamente protegidas con anticonceptivos adecuados. Siempre que
sea posible todos los embarazos deben ser planificados y se debe buscar la
atencion previa del médico consultor especialista.

Durante el embarazo, debera atenderle el especialista y el equipo local de
obstetricia. Esto asegura que durante todo el embarazo la madre y el bebé
obtengan el apoyo maximo disponible. Es probable que se le haga un segui-
miento mas de cerca y que se cambien algunos de los tratamientos, tal vez la
dieta o la medicacion.
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Viajes
Viajar es parte importante de la vida cotidiana y no deberia poner barreras a las

personas con una acidemia organica. Es aconsejable tomar precauciones si se
planea un viaje largo o al desplazarse al extranjero.

Seria conveniente comprobar que el destino tiene instalaciones médicas lo-
cales adecuadas por si enfermas estando fuera.

Mientras esté fuera es absolutamente necesario continuar con la dieta y la
medicacion, y asegurarse de que tiene una cantidad adecuada para todo el
viaje.

Debe llevar algo de informacion sobre la naturaleza de tu enfermedad, que le
puede suministrar el equipo clinico, se trata de tarjetas de urgencia especiales
que contienen informacién especifica sobre su enfermedad y tratamiento. Para
periodos mas largos en el extranjero, su equipo médico puede sugerirle un
médico local que continlie su supervisién en destino.




Glosario
Agudo: de inicio subito, grave
Aminoacido: los “ladrillos” o bloques con que estan construidas las proteinas

Amonio: producto téxico secundario a la metabolizacion de las proteinas en
el cuerpo

Crénico: a largo plazo

Descompensacioén: un término metabdlico que describe el comienzo de la
enfermedad que se produce cuando el cuerpo vuelve a metabolizar (descom-
poner) las proteinas almacenadas en las células y tejidos. Por lo general, es
causado por infecciones leves, vomitos, ayunos prolongados o el consumo de
mas proteinas de las que se toleran.

Eliminacién: La forma en que el cuerpo se desprende de los materiales de
desecho en la orina o las heces

Enzima: una proteina especial del cuerpo que hace que las reacciones quimi-
cas se produzcan mas rapidamente

Gastrostomia: Un tubo de alimentacion que se coloca directamente través de
la pared del estémago

Intravenoso: en la vena

Acidos organicos: Acidos que el cuerpo produce naturalmente; se forman
como subproductos de la degradacion de los aminoacidos.

Sonda nasogastrica: un tubo de alimentacién que pasa por la nariz y baja al
estbmago

Oralmente: por boca

Pediatra: médico especializado en nifos

Urea: el amonio se convierte en urea que mucho menos toxica y se puede
eliminar por la orina
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Para mas informacion y contactos de organizaciones de pacientes
www.e-imd.org.

Si tiene alguna pregunta relacionada con su tratamiento, o cualquier
otro aspecto relacionado con las acidemias organicas, por favor pon-

gase en contacto con su asesor, especialista en enfermeria clinica,
nutricionista o un médico.

E-IMD agradece especialmente a la red Eurowilson por su amabilidad al com-
partir las ilustraciones que aparecen en este folleto www.eurowilson.org.




