URGENCIAS Y SITUACIONES ESPECIALES
EN ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO

Introduccion

Los EIM son enfermedades de curso habitualmente crénico, pero sus
descompensaciones constituyen verdaderas urgencias médicas. El objetivo
terapéutico inicial es detener el catabolismo y favorecer el anabolismo mediante

un aporte energético precoz.

Diagnéstico

Principales sindromes clinicos en urgencias metabdlicas
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1. HIPOGLUCEMIA
Glucemia < 55 mg/d|

©,

EN AYUNAS

« Glucogenosis hepaticas
(GSD 1, 11l VI, IX)

«» Defectos de la B-oxidacion
de 4cidos grasos

®

2. ACIDOSIS METABOLICA

Anién gap elevado

1.ACIDEMIAS ORGANICAS
AP « AMM - AIV

2

2. MSUD - GA1

POSPANDRIAL

« Intolerancia hereditaria 3. ACIDOSIS LACTICA
a la fructosa B-oxidacion
CLINICA FRECUENTE CLINICA FRECUENTE

Sudoracion, temblor,
irritabilidad, convulsiones,
coma.

Vémitos, letargia,
taquipnea, alteraciéon
de la consciencia.

@

MANEJO INICIAL
Glucosa inmediata +

MANEJO INICIAL
Glucosa + hidratacién/

TRASTORNOS DEL
CICLO DE LA UREA
(Tcu)

« Déficit OTC
« Déficit ASS, ASL y ARG1
« Déficit CPSI y NAGS

CAUSAS SECUNDARIAS

« Acidemias organicas
« Defectos de la
B-oxidacion

CLINICA FRECUENTE

Letargia, vémitos, ataxia,
edema cerebral, coma.

@

MANEJO INICIAL
Suspender proteinas +

Elena Dios Fuentes y Eva Maria Venegas Moreno. CSUR de Errores Innatos
del Metabolismo. Unidad de Endocrinologia y Nutricion. Hospital Virgen del Rocio.

Sevilla.

Algoritmo terapéutico de hiperamonemia en EIM
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SOSPECHA CLINICA
« Sintomas digestivos
(nduseas, vémitos,
anorexia)
* Deterioro neurolégico
(letargia, confusién,
convulsiones, coma)

]

MEDIR AMONIO
PLASMATICO

Niveles > 50 pmol/l
(> 90 pg/dl)

@

NIVELES NO ACORDES
CON LA CLINICA
Repetir determinacion
con extraccién adecuada

Tomar muestras
diagnésticas

¢LOS NIVELES
CONCUERDAN CON LA
EVOLUCION CLINICA?

si

CONTACTAR CON
CENTRO EXPERTO O CSUR

ETIOLOGIA CONOCIDA
Iniciar tratamiento
especifico
segun protocolo

(%)
AMONIO 50- 150 ymol/l

« Reducir aporte proteico
« Asegurar aporte calérico

Si etiologia desconocida:
* Arginina
« Acido cargldmico

Si hepatopatia/
sobrecrecimiento
bacteriano:
« Laxantes osméticos
« Antibiéticos

FE
AMONIO 150- 200 pmol/l
(o > 50 si coma o alto riesgo)

Medidas generales
* UCl y estabilizacion
« Valorar didlisis/traslado

Tratamiento nutricional
« Suspender proteinas
« Aporte caldrica suficiente

Tratamiento farmacolégico
(IV si posible)
« Arginina
« Acido cargliimico
 Benzoato =+ fenilacetato

AMONIO > 200 pmol/l
« Medidas como en NH,

150-200
« Intensificar tratamiento

i

INICIAR
HEMODIALISIS
LO ANTES POSIBLES

evitar ayuno + electrolitos + ‘ g!ucosg Iy +
monitorizacién. monitorizacion. eliminar nitrégeno.
Factores desencadenantes 5.CONTROL CLINICO Y BIOQUIMICO
« Control cada 4-8 h inicialmente
.ﬁ. ® f QD / °2 « Después cada 4-12 h hasta normalizacion
Infecciones Ayuno Estrés fisico Vémitos / Cirugia / Farmacos
(fiebre) prolongado o emocional diarrea anestesia precipitantes
NO OIVIdeS'-- MEJORIA IGUAL O PEOR
1. El objetivo inicial del tratamiento es siempre frenar el catabolismo con aporte intensivo de glucosa. 0 . Cont_inu'ar mismo trabam_iento 0 Ir?ter’\s'ificar tratamien:ng
2. Ante vémitos, alteracién del comportamiento o deterioro neurolégico inexplicado, debe solicitarse  Monitorizar hasta amonio normal dietético y farmacolégico
amonio plasmatico de forma urgente.

3. La hiperamonemia es una urgencia metabdlica tiempo-dependiente: el retraso terapéutico aumenta

el riesgo de edema cerebral y dafio neuroldgico irreversible.
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