Tratamiento nutricional de los EIM de los
aminoacidos, de las proteinas y enfermedades del
ciclo de la urea. Fenilcetonuria, tirosinemia,
homocistinuria, acidurias organicas, aciduria
glutarica y enfermedades del ciclo de la urea

Introduccion

Los errores innatos del metabolismo (EIM) intermediario son los relacionados con el
metabolismo de los tres tipos de nutrientes: proteinas, hidratos de carbono y grasas.
Estudiaremos concretamente los EIM de las proteinas y los aminodcidos: fenilcetonuria,
tirosinemia, homocistinuria y las acidemias orgénicas, incluidas la enfermedad de la orina con
olor a jarabe de arce y la acidemia glutdrica. Por Gltimo, los trastornos del ciclo de la urea, que
es el ciclo por el cual se elimina el amonio procedente del metabolismo proteico del organismo.
La forma de presentacion de la mayoria de ellos es la “intoxicacién metabdlica” como
consecuencia de la acumulacion de productos téxicos proximales al blogueo metabdlico.

Diagnéstico
La mayoria de estas enfermedades se detectan mediante el cribado neonatal. Posteriormente

requieran confirmacion y diagndstico clinico, bioguimico y, en algunos casos, genético. El diagndstico
precoz es muy importante para evitar complicaciones futuras.
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Enfoque terapéutico

Tratamiento de las aminoacidopatias:

Evitar el consumo del aminoécido que raeuira téxico y suplementar con un hidrolizado de aminoédcidos sin ]
metabolito tdxico, enriquecido en los deficitarios (segun cada enf i), asi como en oligoal

vllamlms para alcanzar Ios requaﬁn'ﬂentos caldrico-proteicos adaptados a cada etapa de la vida. En algunas
con coenzimas, y en otros casos usar algun quelanta u ofro compuesto
que favorezca la allrmnaclén del aminodcido toxico o de sus productos.

Estrategias de tratamiento de los EIM
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Tratamiento de la fenilcetonuria (PKU)

3.ESTRATEGIAS DE TRATAMIENTO:
ENFOQUE MULTIDISCIPLINAR

2. OBJETIVO TERAPEUTICO:
RESTAURAR EL EQUILIBRIO

EL PROBLEMA:

BLUQUED METABGLICO
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No olvides...

1. Los errores innatos del metabolismo de las proteinas se detectan en su mayoria por el programa de
bad |, salvo las enf jades del ciclo de la urea.

2. El tratamiento precoz es imprescindible para evitar toxicidad de sus metabolitos
y reducir la morbimortalidad y complicaciones a largo plazo.

3. El tratamiento inicial de las descompensaciones agudas supone suspender el aporte de proteinas en
24-48 h e impedir el catabolismo, evitando el ayuno prolongado con aporte de glucosa.

4. El pilar del iento de mar de estas enfermedades es dietético-nutricional y se
fundamenta en una dieta restringida en proteinas naturales que evite los aminodcidos toxicos y en
suplementar con formulas especiales para alcanzar los requerimientos de proteinas, de calorias,

oligoelementos, dcidos grasos y vitaminas para guir un ¢ )y d lio normal. Los
errores innatos del metabolismo que aumentan el amonio requieren quelantes del amonio para evitar la
toxicidad cerebral.

5 La inacion de io debe reali Sin cC manteniéndola en hielo y en menos de 4 h

después de la extraccion.



