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Repaso historico

Queé cribamos y por queé
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Las enfermedades una a una:
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Actitud ante intercurrencias. Régimen de emergencia

Cuando remitir




INTRODUCCION

Enfermedad “rara”: <1/2000
Existen 6000-7000 enfermedades raras

Enfermedades graves, habitualmente cronicas y
progresivas

Crisis que pueden ser letales o dejar secuelas

Dx presintomatico C—» CRIBADO

RETO para los Pediatras




UN POCO DE HISTORIA...

ENVIAR SIN DEMORA 1979: Plan Nacional de Prevencidén de Subnormalidad

1984: transferencia a CCAA
2001: cribado ampliado
2010: reunion expertos
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Objetivos y requisitos de calidad del Programa
de Cribado Neonatal de enfermedades
endocrino-metabdlicas del Sistema Nacional

de Salud !

Grupo de trabajo de la Comision de Salud Pdblica para el desarrollo del Sistema de Informacion sobre
Cribado Neonatal

22/11/2013

CRIBADO

VOLUNTARIO (decision informada)




Objetivos y requisitos de calidad del Programa
de Cribado Neonatal de enfermedades
endocrino-metabdlicas del Sistema Nacional

de Salud
® ' ® GOBIERNC  MINISTERIO
==

=

Grupo de trabajo de la Comision de Salud Pdblica para el desarrollo del Sistema de Informacion sobre
Cribado Neonatal

22/11/2013

Desde Julio de 2015 se
amplio el cribado neonatal
en Canarias a
7 enfermedades




AMINOACIDOS « FENILCETONURIA (PKU)

ACIDOS ORGANICOS « ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1 (AG1)

. « DEFICIT ACIL-COA- DESHIDROGENASA DE CADENA MEDIA
ACIDOS GRASOS (MCADD)

(B-OXIDACION) « DEFICIT 3-HIDROXI-ACIL-COA DESHIDROGENASA DE
CADENA LARGA (LCHADD)

« DREPANOCITOSIS O ANEMIA CELULAS

HEMOGLOBINOPATIAS FALCIFORMES

CANALES DEL CLORO « FIBROSIS QUISTICA (FQ)

ENDOCRINOPATIAS « HIPOTIROIDISMO CONGENITO
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O Centros Cribado por CCAA

Andalucia - Mdlaga: R Yahyaoui Sevilla: C Delgado
Aragon —» Zaragoza: H Miguel Servet: Y Gonzdlez
Asturias (PPDO de) —» Oviedo: E Martinez
Baleares — Palma de Mallorca: M Vila
Canarias - La Laguna: F Diaz-Flores Estévez
Cantabria - Santander: A Eguiraun

Castilla y Leén — Valladolid: | Femdndez
Castilla-La Mancha — Talavera de la Reina: E Pérez
Cataluna - Barcelona: T. Ribes

Comunidad Valenciana — Valencia: L Rausell
Extremadura - Badagjoz: J Remon

Galicia - Sanfiago: R Zubizamreta

Madrid (Comunidad de) — Madrid: E Dulin

Murcia (Region de) - Murcia: : | Gonzdlez

Navarra (Comunidad Foral de) - Pamplona: A Rivero
Pais Vasco — Bilbao: M Espada

Rioja (La) = 54 — Zaragoza: H Miguel Servet: Y Gonzdlez
Ceuta - >4 - Sevilla: C Delgado, M Conde

Melilla - >4 — Murcia: | Gonzdlez, JM Egea, MJ Juan

17 Comunidades Autonomas y 2 Ciudades Auténomas
17 Centros de Cribado en el ano 2015

Preparado por el Comité de la Calidad de AECNE. Fuente: Responsables Centros de Cribado en Espaifia



CRIBADO NEONATAL EN CANARIAS: RESPONSABLES

RESPONSABLE UNIDAD HOSPITAL

Hipotiroidismo congénito
Dr Gonzalez CHUC

Dr Rial/Dra Pozo Endocrinologia HUNSC
Dra Quintero CHUIMI

PKU / AG1 / MCADD / LCHADD

DIRECTORES Dra Murray Nut1.rici()n y errores CHUC
Dra Ruiz innatos del HUNSC

Dr Doménech / Dr Pefla metabolismo CHUIMI
Dr Castro

Fibrosis quistica
RESPONSABLE
CHUC

Dra Diaz-Flores Dra Velasco/Dr Armas

Dra Callejon/Dr Mesa Neumologia HUNSC
Dr Aguilar CHUIMI

A. células falciformes

Dra Glez/Dra Martinez CHUC

Dr Rios Hemato-oncologia HUNSC
Dra Pérez CHUIMI




{ Por qué éstas y no otras?
(Hay mas?
les en todos sitios igual?




CRITERIOS OMS
ENFERMEDADES A CRIBAR

Severa morbilidad fisica y/o mental o mortalidad si no se diagnostica precozmente en periodo
neonatal

La enfermedad no puede detectarse facilmente por la clinica en el periodo neonatal

Existe un tratamiento disponible eficaz

Incidencia de la enfermedad en la poblacion cribada: relativamente alta (>1/10.000-15.000)

Procedimiento analitico rapido, sensible, especifico y de coste razonable (eficiente)

Wilson JMG, Jungner G. Principles and practice of screening for disease. Geneva. WHO, 1968.
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( Enfermedades incluidas por CCAA
Aminoacidos Acidos Organicos
=1 - E a = =
CCAA Centro 7 --“3"‘ "isg i'
2 & Z © = o E E 35 o
I
Malaga: Andalucia Oriental | X | X X KX X X[ XX | R XXX X[ XXX
ANDALUCIA
Sevilla: Andalucia Occidental| X | X X X X |X]|X X X M| XX | X[ X[X|X][X|X]|X|X
ARAGON Zaragoza X | x|x[x X[x [x[x[x]x[x[x[x[x]x[x[x[x[x][x][x]x][Xx
ASTURIAS (PPDO DE) Oviedo NO REC
_______BALEARES (TLLES) |  Palma de Mallorca X X -
CANARIAS La Laguna X| X X X x
CANTABRIA Santander x| x X
CASTILLA y LEON Valladolid x| x [ x]x
CASTILLA-LA MANCHA Talavera Xl X |[X|xX]|X K| X x| ®
CATALUNA, Barcelona x| x X x| x]xx|x x| x| x w [ x]x]x
C. VALENCIANA Valencia x| X X| X X X|x
EXTREMADURA, Badajoz Wl ow [x|x]x]x]|x X x| x| x x| x Xl x]x]|x
GALICIA Santiago x| x ol [ x| x]x]x]|x]x]|x
MADRID Madrid x| x [ x[x]x]x]x X x ] x| x x| % lx|x]|x
MURCIA (REGION DE) Murcia x| % K X x| x| x| x| x| X[ |x]|x|[x|x[x|x]x|x]|x]|x|x
NAVARRA (C. FORAL DE) Pamplona X| X
PAIS VASCO Bilbao x| x x| x| x X x| % X[ %
RIOJA (LA) Zaragoza x| x [x|x Wl e [l x| x]x]x
CEUTA Sevilla DATOS INCLUIDOS EN EL CENTRO D
MELILLA Murcia x| % Xlw|x|x | |[x| x| x|x]x|x]x|=x]x|[x]x|[x]x]|x

FQ: Desde Enero 2009 * Desde Julio 2015




Desigualdad
CC.AA

Diagnostico a
personas que
pueden
permanecer
sanas

DEBATE
ETICO

Enfermedades
“desconocidas’




TOMA DE
MUESTRAS

PROCESO

» Hospitales
* Maternidades
e Centro de Salud

LABORATORIO
DE CRIBADO

(ULL)

Recepcion

Analisis

Resultados

Comunicacion de resultados

UNIDAD « Diagnostico
GO nnie s nin e Tratamiento
S CHEIEEE R o Seguimiento




TOMA DE MUESTRA

A TODO recién nacido
Maternidades publicas y privadas

24-72 hs (siempre antes del alta) (Jooo0

Talon masajeado y caliente, zona medio-lateral




Analgesia: LM, chupa, piel-piel, sacarosa

Tarjeta Guthrie

Conservacion (evitar calor,
luz solar y humedad)

Informar correctamente
a los padres

Cumplimentacion
adecuada




PROGRAMA DE
DIAGNOSTICO
PRECOZ DE _

METABOLOPATIAS
CONGENITAS

EN EL
RECIEN NACIDO

EN CANARIAS
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Servicio
Canario de la Salud

PROGRAMA DE DIAGNOSTICO
PRECOZ DE METABOLOPATIAS
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Servicio
Canario de la Salud

Gobiema
de Canarias

2 |
(GA-1), el déficitde acil coenzima Adeshidrogenasa de cadena media(MCADD),y
el déficit de acil coenzima A deshidrogenasa de cadena larga (LCHAD) son
enfermedad taboli que pueden producir afectacion cerebral
generalmente grave, retraso mental o muerte subita en alguna de ellas. La
drepanocitosis es una hemoglobinopatia de origen genético que produce
alteraciones en las formas de los glébulos rojos, provocando anemia y otros
trastornos. La fibrosis qulstlca ocasiona una grave afectaciéon pulmonar,
manifestaciones digestiy icion y probl del crecimiento. En todas
ellas, una intervencién precoz permite disminuir o evitar sus consecuencias o, al
menos, mejorar la sintomatologia.

® 4 En qué consiste el procedimiento?

Se tomara una muestra de sangre del talén de su hijo/a
a (“prueba del talén'), mediante una puncién con una
que le 4 dolor y no
le ocasionara ningun dafio. Se extraeran sblo
unas gotas de sangre, para las
determinaciones de las enfermedades
mencionadas anteriormente. Serellenara
un formulario con los siguientes datos:

nombre del padre/madre/tutor, teléfa
y domicilio donde comunicarle o
remitirle los resultados. Con la firma
de dicho formulario, usted acepta
la realizacién del cribado de las

enfermedades antes referidas.

= ¢ Cuéndo se realiza la toma?

La prueba se realiza antes del alta hospitalaria. Se recomienda latoma entre
las 24 y las 48 horas de vida o al alta de lamaternidad si ésta fuera antes.

= ; Como se informa de los resultados?

= Si el resultado de la prueba es NORMAL, se le comunicara por correo a
su domicilio.

= Si el andlisis da unos resultados anémalos, se comunica a los padres
telefoénicamente que deben realizar una segunda toma a su hijo/a en el
Centro de Salud que le corresponda, o si existe riesgo vital, debera ser
en el hospnal de refersncia Para el hipotiroidismo congénito, la
fenilcet ia, la drep is, el déficit de acil coenzima
A deshid de cad media (MCADD), la acidemia glutarica
tipo | (GA-|) y el déficit de acil ooenzlma A deshidrogenasa de cadena
larga (LCHAD), la lizara lo antes posible, pero
para laﬁbmslsqulstiease debeesperara los 20-22 dias de vida.

= Si el resultado no llega por correo antes de un mes, contado a partir del
dla que realizé la prueba, péngase en contacto con su pediatra,
o direct: te con el Laboratorio de Cribado a través| del

teléfono 922 319294.

Cuando la segunda muestra dé unos resultados anémalos, nos pondremos
en contacto telefénico con usted y con su pediatra, para que sea derivado al
hospital de referencia dénde se realizaran las pruebas necesarias para
confirmar o descartar el diagnéstico e iniciar el tratamiento en caso de que
seanecesario.

Tenga en cuenta que aunque las determinaciones se realizan con los

procedimientos méas modernos, pueden existir falsos resultados positivos y

negativos Todas las pruebas se realizan cumpliendo con la legislaciéon
g riade confidencialidad y proteccién de datos.

Las pruebas se realizan, de forma gratuita, subvencionadas por la
Consejeria de Sanidad del Gobierno de Canarias en el laboratorio de
cribado para la Deteccién de Metab bicado en la
Facultad de Medicina de la Uniy ﬂaddeLaLaguna (tlfnoc92231 9294).

Un cordial saludo y enhorabuena

-




RESULTADOS:

N° Historia lemca..‘...’..‘...;.7....‘.'.3;.:.‘?.,.‘

Fecha de Nacimiento"

ST ARSI A 4
5

DIAGNOSTICO PRECOZ .: :- GOBIERNO DE CANARIAS
DE MErAﬂumhsts EN EL RECIEN NACIDO Consejeria de Sanidad
Dpto. de wmhu Salud, Seccion Medicn (La Lagune) Servicio a-ceoc/ .:42}.2

Canario de la Salud

‘mmnum Greenile, SC 29611 USA

PesoC)cx .39




. Y si me avisan que un
nifo tiene cribado positivo?

Llamary
VALORAR al nifio

N
Tomar 2* muestra J Sintomatico:

Enviar sin demora remitir urgente

)




CUANDO REALIZAR
SEGUNDA MUESTRA

s RNPT <34 / PESO <2000 gr / GEMELOS MONOCIGOTICOS

e 22.4% semana

s pATOLOGIA GRAVE

» 48-72 hs

. TR ANSFUSION PREVIA

» 48-72 hs de la transfusion y repetir a los 120 dias

s N[TRICION PARENTERAL

» 48-72 hs de iniciar enteral




HIPOTIROIDISMO CONGENITO

» <32 sem o <1500 gr, gemelos mismo sexo, UCIN, transfusion;
valorar en madre hipotiroidea o tto antitiroideo

S FTBROSIS QUISTICA

» <37 sem, muestra <24 hs, transfusién o exanguino

mad ANEMIA FALCIFORME

e Transfusion

mad PKU/AGI/MCADD/LCHADD

» Dieta absoluta, indicar si nutricion parenteral o antibiotico




PLAZO RECOMENDADO PARA
INICIAR TRATAMIENTO

Hipotiroidismo congénito

Fenilcetonuria

Deficiencia de acil coenzima A
deshidrogenada de cadena media
(MCADD)

Deficiencia de 3-hidroxi acil-CoA
deshidrogenasa de cadena larga (LCHADD)

Acidemia glutarica tipo | (GA-D

Fibrosis quistica

Anemia falciforme

Antes de los 15 dias de vida
(Antes de los 21 dias de vida si es necesaria segunda muestra)
Antes de los 15 dias de vida
(Antes de los 21 dias de vida si es necesaria segunda muestra)
Antes de los 15 dias de vida

(Antes de los 21 dias de vida si es necesaria segunda muestra)

Antes de los 15 dias de vida
(Antes de los 21 dias de vida si es necesaria segunda muestra)
Antes de los 15 dias de vida
(Antes de los 21 dias de vida si es necesaria segunda muestra)

Antes de los 35 dias en nifios con dos mutaciones o
test del sudor positivo.

Antes del mes de vida




PAPEL DEL PEDIATRA DE
ATENCION PRIMARIA

e Registrar en Historia Clinica resultado

» Identificar RN con riesgo de cribado

no realizado: F
Parto domiciliario, alta precoz j &L‘r}‘

Prematuros, ingreso neonatal, etc 2 .
* Realizar el cribado s1 no se hizo o precisa 2* muestra
* Informar a los padres s1 resultado positivo
* (Colaborar en seguimiento y tratamiento de pacientes

e Recordar! existen enfermos con cribado normal




Aciduria
glutarica 1

Hipotiroidismo

Drepanocitosi
s

Fibrosis
quistica




(1 )HIPOTIROIDISMO

Causa mas frecuente de retraso mental prevenible y el
trastorno endocrinologico congénito mas frecuente.

Hipotiroidismo primario (agenesia, disgenesia, ectopia o
dishormonogénesis)

Cribado: reduce morbimortalidad y discapacidad

Medida de TSH > 10 mU/L

Tratamiento sustitutivo con T4
antes de los 15 dias de vida




(2 ) FIBROSIS QUISTICA

* Medicion de tripsindgeno inmunorreactivo (TIR) >
60 ng/ml (2% muestra > 40 ng/ml)

* Enfermedad genética grave + frecuente

* Diagnostico tardio

» (Caso positivo: se repite con 20-22 dias

* Confirmacion: cloro en sudor y genética molecular

» Afectos: seguimiento Neumo/Gastro/Nutricion




DREPANOCITOSIS O ANEMIA
DE CEL FALCIFORMES

Deteccion de hemoglobinas anomalas (HDbS, otras)
S1 patologico: se repite en la misma muestra; 2% se cita

H® natural:
Primeros meses: anemia, isquemia tisular e infartos
Hepatoesplenomegalia. Crecimiento y desarrollo afectados
10% mortalidad en menores de 3 afios

Hemograma, electroforesis Hb, perfil hierro

Portadores/enfermos; consejo geneético



ENFERMEDADES
METABOLICAS

Enzima deficitaria;:
acumulo de sustrato
toxico, déficit producto

FENILCETONURIA (PKU)

Control dietético

Crisis con cuadros
Intercurrentes
(infecciones, vomitos,
ayuno, cirugia...)

Régimen de emergencia (Sustituye temporalmente la dieta en
situaciones de estrés metabolico)




OJO

* Ninguna contraindica la lactancia materna

* Vacunas: todas! (a ser posible también las NO
financiadas)

* Vigilancia muy estrecha si estrés metabolico
Cualquier infeccion (hipercatabolico)
Vacunaciones
Mas s1 vomitos, rechazo ingesta, diarrea...




(4) FENILCETONURIA

Error innato del metabolismo mas frecuente

Retraso mental grave

AutosOmica recesiva. 1 /4000 RNV

Cribado: A Phe
Vv Tyr
BH4 BH2
~7

fenilalanina —————————p tirosina

PAH

’




proteinas de la dieta "\

A
fenilalanina

¥—> i

|rosinal

falta fenilalanina hidroxilasa

FENILCETONURIA

PKU

. reuwrcpe datra soy

otros sintomas

convulsiones

conducta

autista
agresiva
agitacion

microcefalia

_\ ,l’
\ hiperactividad

hipotonia /
espasticidad




TRATAMIENTO PKU

Dieta ESTRICTA controlada en Fenilalanina (intercambios
proteinas alto valor biologico), DE POR VIDA

“casi — vegetariana”
proteina repartida en el dia

Formula exenta de Phe, rica en Tyr
Suplemento vitaminicos, DHA, carnitina...

Seguimiento Nutricion / Neuropediatria. Controles
bioquimicos frecuentes. Infancia y embarazo: periodos criticos.

Reégimen de emergencia ante cuadros intercurrentes (*)




ACIDURIA GLUTARICA
TIPO 1

Convulsiones

Lisina_,. [Triptéfano ]

-
-

G, Gl N

;rfTGluta_ril -CoA | —> 7T Acido glutarico ‘

\ GDH 3 l

11 Glutaconil-CoA —3 | 11 Acido 3-OH-glutarico |

GDH -*-

Crotonil-CoA

!

Acetil-CoA

Irritabilidad

Hipotonia

Disminucion conciencia

<
=
=
<
2
Q
=
m
&
@)
Z
&
A
3
o
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LACTANTE:

infeccion, SECUELAS
VacunaCién. .. utipo PCI”




TRATAMIENTO AGI

Dieta controlada en PROTEINAS (intercambios)
proteina repartida en el dia
Alimentos bajos/libres proteinas

Formula exenta de lisina y triptéfano

Suplemento vitaminicos, DHA

Suplemento carnitina (siempre) +/- Riboflavina
Seguimiento Nutricidn / Neuropediatria

Regimen de emergencia ante cuadros intercurrentes (*), y
doblar dosis de carnitina




TRASTORNOS -
OXIDACION

 Debut en lactancia

» Clinica heterogénea G UCEMIA
. HIPOCETOSICA

Ayuno
Ejercicio
Fiebre

TAcido graso

i«glucégeno l

l Acil-CoA + carnitina

iglucosa

\
\
\

\ | Beta-oxidacion |

\
\
<
Acetil-CoA
o ICuerpos cetonicos |

neoglucogénesis FEIHO hepétiCO
Ciclo < l . I
de Krebs hiperamoniemia
.7
; W @ cardiomiopatia

miopatia




EVITAR AYUNO

. <6 meses: 4 horas
Comidas frecuentes 6-24 meses: 6 horas
2-6 afios: 8 horas

No omitir nunca >6 afios: 12 horas
desayuno ni cena

Previo a dormir: HdC absorcion lenta (Maizena,
Fantomalt, Maxijul...)

Valorar SNG o gastrostomia

Controlar glucemia




(6) MCADD

Boxidacion de los acidos grasos cadena media
Autosomica recesiva, 1:12.000

Dx mediante cribado previene descompensaciones y
secuelas




TRATAMIENTO MCADD

Evitar ayuno

Restringir grasas cadena media: MCT (ej
aceite coco, hidrolizados, hipercaloricas,...)

<

Carnitina y DHA si precisa

] - — o
. ¥
/i
¥
( ' 5
>

Hidratos de carbono de absorcion lenta

2 z///’%}/ﬁWd
(&
v M

Una glucemia normal no descarta descompensacion

Regimen de emergencia; S1 hipoglucemia, decaimiento,
no tolerancia oral o vOmitos persistentes u otros datos de
alarma: remitir




@ LCHADD

* [-oxidacion mitocondrial de acidos grasos de cadena
larga

 AutosOmica recesiva. Incidencia 1/ 120.000




TRATAMIENTO LCHADD

Evitar ayuno

Hidratos de carbono de absorcion lenta

Restringir grasas (+ cadena larga)

Anadir MCT (aceite MCT,
aceite coco)

DHA / aceite de nuez para prevenir retinopatia

Regimen de emergencia; S1 hipoglucemia,
decaimiento, no tolerancia oral, vomitos
persistentes u otros datos de alarma: remitir

TR




REGIMEN DE
EMERGENCIA [——

Aplicar SIEMPRE en estados de estrés <],: proteico

- Uso acidos
grasos, cuerpos

cetonicos

Infecciones (de cualquier tipo)

Vacunaciones

Ayuno (precirugia, para pruebas o analiticas,...)
Vomitos, otras pérdidas aumentadas

Incluso en cuadros aparentemente banales (CVA,
GEA..)

Por escrito. Repasarlo con los padres periddicamente

Se puede hacer en casa

MUCHO OJO y seguimiento estrecho




REGIMEN DE
EMERGENCIA

1- Bajar aporte de proteinas/grasas

- Suspender
maximo 24-48 hs
En LCHADD

mantener MCT

2- Evitar ayuno. Tomas frecuentes

3- Agua / SRO + Polimero Glu (*)
4- Vigilancia estrecha
5- S1 no mejora, remitir urgente




Concentracion
de polimeros
de glucosa®

Cacitos
de producto®
por toma

Volumen
diario

Frecuencia
de alimentacion

-2 mesas
36 masas
6-12 masas
12-18 meses
18-24 measas
2-4 anos
4-6 anos
68 anos
8-10 anos
=10 anos

10%
10%
10%
15%
15%
20%
20%
20%
20%
25%

1,6 (60 mL}
1y 34 {75 mLl
2 B0 mLU
3 (80 mL)

4 {120 mL)
5 (140 mL)
6 (140 mL)
7 (170 mL)
8 (200 mL)
10 (200 mL)

150-200 mL/kg
150-200 mL/kg
120-150 mU/kg

100 mL'kg

100 mL/kg
1.200-1.400 mL

1.400-1 500 mL

1.500-1.700 mL

1.700-2 000 mL
2000 mL

Durante al dia:
cada dos horas

Durante la noche:
cada tres horas

* Preparados comerciales de polimeros de glucosa en polvo: Masdjul® (SHS), Fantomalt® (Mutnicial
y Polycosa® (Abott). Usarun cacito de 5 g.

Administrar en pequefias cantidades

Tras 24-48 hs reintroducir paulatinamente aporte
proteico/grasas

Poco a poco volver a dieta habitual

Ruiz Pons et al. Tratamiento nutricional de los errores innatos del metabolismo. 2% ed. Madrid, 2007.




MANEJO INICIAL SI
AFECTACION IMPORTANTE

tto soporte estandar (via, bolo SSF, ATB...)
Frenar aporte de posibles “toxicos”: dieta absoluta

Alto aporte energético para frenar catabolismo:
glucosa ev 10%

Remuitir al hospital de referencia en ambulancia




El cribado neonatal puede salvar vidas y prevenir
graves complicaciones

Es esencial aspirar a una cobertura del 100%

Todo caso positivo: contacto telefonico, valoracion y
extraer segunda muestra

S1 diagnostico definitivo: conocer la enfermedad y
cOmo actuar ante intercurrencias

Conocer y aplicar el PLAN DE EMERGENCIA




MANUAL CLINICO
DEL CRIBADO
METABOLICO

Segunda edicion
corregida y aumentada
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EDICION A CARGO DE

Domingo Gonzalez Lamurio
Luis Aldamiz-Echevarria
M.2 Luz Couce Pico

UNIVERSIDADE DE SANTIAGO DE COMPOSTELA

LIBROS DE

UTILIDAD

urgencias
metabdlicas

en el periodo neonatal
y del lactante

P. Sanjurjo Crespo
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Defectos de la B-oxidacién

LA ENFERMEDAD CONSEJOS NUTRICION RECURSOS

PREGUNTAS

Inicio » Defectos de la p-oxidacion » ;Qué

LA ENFERMEDAD

£ Qué son los defectos de la B-
oxidacion de los acidos grasos?

iCuando y por qué se produce
un defecto de la g-oxidacion?

¢ Qué ocurre en el caso de un
nifno/a que nace con un defecto
de la B-oxidacion?

i Cémo se diagnostica y trata un
defecto de la B-oxidacion?

Deficiencia de acil-CoA
deshidrogenasa de cadena corta
(SCAD)

ocurre en el caso de un nifis/a que nace con un defecto de la p-oxidacion?

INFORMACION
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Q|

Eelect Language

Traducir

Solicitar una nue

LEres nuevo?

¢ Qué ocurre en el caso de un nino/a que

nace con un defecto de

El nifio nace en general sin problemas y el debut se
produce a menudo en la lactancia, asociado a procesos
febriles, ejercicio prolongado, infecciones, intervenciones
quirurgicas, con pérdida de apetito y vomitos.

Cuando las necesidades energéticas del nifio son
superiores al aporte externo de gl y al que le
proporciona la degradacion del glucégeno hepatico, se
pone en marcha la -oxidacion de los acidos grasos.

5i esta via esta interferida por un defecto en la misma o
en el metabolismo de la carnitina, se produce una
hipoglucemia hipocetésica, que puede conducir al

la B-oxidacion?
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