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El paciente metabdlico descompensado
en la unidad de cuidados intensivos

Esther Ocete Hita, Isidro Vitoria Mifiana

INTRODUCCION

Los errores innatos del metabolismo interme-
diario (EIM) son enfermedades raras por déficit
enzimatico en alguna ruta metabolica del anabo-
lismo o catabolismo de los principios inmediatos:
proteinas, hidratos de carbono y grasas. El orga-
nismo del nifio, que esta en fase de crecimiento,
es extremadamente sensible a alteraciones de su
disponibilidad; ademas, algunos de los productos
finales indeseables de la alteracion metabolica van
a afectar, a uno o varios drganos vitales (cerebro,
higado, rifién, corazon, etc.). Por estas razones, la
terapéutica precoz nutricional y farmacolégica de
este tipo de enfermedades es fundamental para pre-
venir secuelas neurologicas.

El objetivo del capitulo es ofrecer un resumen de
accion terapéutica dirigida al pediatra de UCIP ante
enfermos diagnosticados de EIM. Para ello se han
seleccionado los tres grupos de EIM que con mayor
frecuencia pueden descompensarse: trastornos del
ciclo de la urea, trastornos de beta-oxidacién de
acidos grasos y acidemias orgdnicas.

TRASTORNOS DEL CICLO DE LA UREA!

Los trastornos del ciclo de la urea (TCU) son
EIM que resultan de defectos en las rutas metabo-
licas que transforma el nitrégeno en urea. El mas
frecuente es la deficiencia de ornitina transcarba-
milasa (OTC).

La hiperamoniemia no tratada en las descom-
pensaciones de estos trastornos puede provocar
encefalopatia progresiva, edema cerebral y muerte.
La piedra angular del tratamiento es la restriccion
dietética de proteinas, los medicamentos para dismi-
nuir el amonio, la suplementacién de aminodcidos
especificos (L-arginina o L-citrulina dependiendo
del trastorno especifico), y en casos graves, hemo-
dilisis. Las descompensaciones metabolicas pueden
ser provocadas por enfermedades intercurrentes,
desnutricion, exceso de proteinas en la dieta, dis-
funcién hepatica, medicamentos (como el acido
valproico), incumplimiento del tratamiento y, con
menor frecuencia, hemorragia gastrointestinal o
menstruacion.

Actitud inicial
El enfoque inicial supone:

+ Rehidratar y mantener una buena produccién
de orina sin sobrehidratacion.

o Eliminar el amonio con medicamentos y / o
hemodialisis.

o+ Detener la ingesta de proteinas y minimizar el
catabolismo.

o Estimular el anabolismo y la absorcion de pre-
cursores de nitrégeno por parte del musculo.
Debe controlase el estado respiratorio pues la

condicioén clinica puede deteriorarse rapidamente.

Los pacientes con insuficiencia respiratoria deben

1Los trastornos incluidos en este apartado son la deficiencia de ornitina transcarbamilasa (OCT), N-acetilglutamato
sintasa (NAGS), carbamil fosfato sintetasa 1(CPS), argininosuccinato sintetasa 1 (citrulinemia), argininosuccinato

liasa (acidemia arginosuccinica) y arginasa.



recibir ventilacion asistida pues el aumento del

trabajo respiratorio da lugar a mayores demandas

caldricas, lo que conduce a un mayor catabolismo

y acumulacién de nitrégeno.

Hay una serie de caracteristicas particulares que
deben tenerse en cuenta:

+ La mayoria de los recién nacidos con TCU se
tratan con antibioticos de amplio espectro ante
la sospecha de sepsis concomitante.

o+ Los glucocorticoides aumentan el catabolismo
proteico y no deben usarse de forma rutinaria.

« Elacido valproico disminuye la funcién del
ciclo de la urea y aumenta los niveles séricos de
amonio y no debe utilizarse para tratar las con-
vulsiones. Las convulsiones pueden tratarse con
otros medicamentos antiepilépticos como leve-
tiracetam o fenitoina, aunque es mas probable
que corregir la anomalfa metabolica subyacente
afecte el control de las crisis.

o El manitol es ineficaz en el tratamiento del
edema cerebral causado por hiperamoniemia
debido a los TCU.

o« Los medicamentos que pueden tener hepato-
toxicidad directa (tales como el paracetamol)
también deben usarse con precaucion.

Liquidos intravenosos

En un paciente con TCU e hiperamoniemia, se
deben usar liquidos que contengan dextrosa intra-
venosa para aumentar las calorias y promover la
liberacion de insulina y el anabolismo. En general,
la dextrosa al 10% en solucidn salina al medio o
completa a una tasa de mantenimiento de 1,5 veces
se usa para proporcionar una velocidad de infusion
de glucosa de 8 a 10 mg/kg/min. Si la glucemia es
superior a 150 mg/dl, se puede administrar una
infusion i.v. de insulina para promover aun mas el
anabolismo. La glucosa en sangre debe mantenerse
entre 100 y 150 mg/dl para lo que se puede aumentar
la tasa de infusion de glucosa.

Tratamiento farmacolégico (Tabla 1)

Benzoato y fenilbutirato

Para el manejo de las hiperamoniemias (espe-
cialmente los episodios de descompensacion de las
enfermedades del ciclo de la urea), se usan farmacos
quelantes de amonio que representan vias alternati-
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vas de excrecion de nitrégeno. Se utilizan distintas
sustancias (benzoato, fenilacetato y fenilbutirato)
que se conjugan con glicina (benzoato) o con glu-
tamina (fenilacético y fenilbutirato) y forman com-
puestos conjugados de facil eliminacion renal (acido
hipurico y fenilacetilglutamina, respectivamente).
La dosificacion de benzoato y fenilacetato es de
250 mg/kg intravenoso en bolo en 90-120 minutos
seguido de 250 mg/kg/dia en perfusién continua.
Si se necesita hemodialisis o hemodiafiltracion la
dosis es de 350 mg/kg/dia. Cuando mejora la cifra
de amonio y el estado general lo permite, se contintia
con fenilbutirato sédico oral a la dosis de 400-600
mg/kg/dia si el peso < 20 kg 0 9,9-13 g/m?/dia si el
peso es > 20 kg.

Arginina

En los TCU, con la excepcion de la deficiencia
de arginasa, la arginina se convierte en un aminoa-
cido esencial. La deficiencia de arginina estimula
una mayor movilizacién de nitrégeno a partir dela
descomposicion de proteinas. En OTC, ASS y ASL,
la arginina también es necesaria para generar inter-
mediarios del ciclo de la urea, que incluyen ornitina,
citrulina y acido argininosuccinico, de modo que
se pueden formar y excretar, lo que resulta en la
eliminacion adicional de amonio.

Se administra hidrocloruro de arginina por via
intravenosa como parte del tratamiento inicial. En
ausencia de un diagndstico de la forma especifica de
TCU, y para pacientes < 20 kg, la dosis de carga es
de 250 mg/kg disueltos en 25-35 ml/kg de solucion
de dextrosa al 10% infundida durante 90 minutos.
Para pacientes > 20 kg, la dosis de carga es de 4 g/m2.

La dosis de mantenimiento se inicia tras la dosis
de carga. En CPSI o deficiencia OTC, o si el TCU
especifico aun no se ha identificado, la dosis de man-
tenimiento es de 250 mg/kg/dia para pacientes < 20
kg y 4 g/m?/dia para pacientes > 20 kg. Para la defi-
ciencia de ASS y ASL, la dosis de mantenimiento es
de 250-400 mg/kg/dia para pacientes < 20 kg y 4-12
g/m?/dia para pacientes > 20 kg por via intravenosa.
Esta dosis mas alta de arginina aumenta la genera-
cion de citrulina (en la deficiencia de ASS) y acido
arginosuccinico (en la deficiencia de ASL), lo que
mejora la excrecion de nitrogeno. La presion arterial
debe controlarse ya que las dosis altas de arginina
intravenosa pueden disminuirla.
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Citrulina

En la deficiencia de OTC o CPS, también se admi-
nistran dosis orales de citrulina (150 a 200 mg/kg/dia
para pacientes < 20 kg y 3-4 g/m?/dia para pacientes
>20 kg). No se debe administrar citrulina si el diag-
nostico es desconocido, porque los niveles de citrulina
son elevados en las deficiencias de AS y ASL.

Carbamilglutamato

Es el tratamiento especifico en el déficit de
N-acetilglutamato sintetasa (NAGS) con un rango de
dosis de 100-300 mg/kg/dia. Puede considerarse su
utilizacion en hiperamoniemias moderadas y graves
de causa no aclarada y en la intoxicacion por acido
valproico. La carnitina se utiliza en situacion aguda
por via endovenosa (100 mg/kg/dia en 4 dosis).

Otros fdrmacos

La lactulosa y el metronidazol se emplean por
via oral de forma combinada para limitar, tanto la
absorcion intestinal de amonio, como la amoniogé-
nesis bacteriana intestinal.

Alimentacion

Se debe evitar el estrés catabolico y se debe res-
tringir la ingesta de proteinas para minimizar la carga
de nitrégeno. Sin embargo, la restriccion excesiva y
prolongada de la ingesta de proteinas estimulara la
movilizacién periférica de nitrégeno.

En la hiperamoniemia aguda con encefalopatia,
se interrumpe la alimentacion oral. Las calorias se
obtienen mediante la administracion intravenosa
de lipidos y glucosa. La proteina no debe restrin-
girse por completo mas alla de las primeras 24 a 48
horas después de que se inicia el tratamiento para
evitar el catabolismo proteico que da como resultado
un aumento del nitrégeno circulante. Si la ingesta
enteral de aminodcidos no es posible debido a un
compromiso neuroldgico, los aminoacidos esencia-
les se deben administrar por via parenteral.

Durante la transicion a la proteina de los alimentos,
se mide los niveles séricos de aminodcidos (aminoa-
cidos de cadena ramificada, fenilalanina, glutamina,
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glicina), que reflejan la adaptacion a la ingesta de pro-
teinas durante las 48 horas previas. El objetivo es el
rango bajo normal para estos aminoacidos esenciales.
Las muestras se obtienen de tres a cuatro horas después
de la alimentacion y se repiten cada dos o tres dias.

En los recién nacidos que se han estabilizado, se
inicia proporcionando 1,5 a 1,75 g/kg/dia de pro-
teina como una solucién de aminoacidos intraveno-
sos. Se comprueba los niveles de amonio al menos
diariamente y los niveles plasmaticos de aminoa-
cidos al menos cada 2-3 dias. Si se tolera esta tasa
de infusion de proteinas y el amonio es normal, se
suspende la infusion intravenosa de fenilacetato de
sodio-benzoato de sodio y se administra fenilbuti-
rato de sodio oral. La citrulina (170 mg/kg por dia
via oral) se administra en las deficiencias de OTC y
CPS 1. La arginina (500 mg/kg por dia via oral), se
da en deficiencias de ASS y ASL.

La alimentacion enteral se inicia tan pronto
como sea posible. Es posible que se necesite una
sonda nasogdstrica para garantizar una ingesta ade-
cuada. Los bebés son alimentados con una férmula
libre de proteinas, junto con mezclas de aminoacidos
y formulas a base de leche de vaca. La mitad del
requerimiento diario de proteinas generalmente
se da como una mezcla de aminodcidos y la mitad
como proteina de leche de vaca porque la carga de
nitrégeno en las soluciones de aminodcidos libres es
menor que la de las proteinas complejas. La ingesta
diaria recomendada de proteinas en pacientes con
TCU varia con la edad y es menor que la cantidad
diaria recomendada para la edad.

Se debe establecer una ruta de alimentacion
estable antes de que el paciente sea dado de alta del
hospital. Si es necesario, hay que recurrir a la gastros-
tomia como método mas confiable para controlar la
ingesta de proteinas y calorias, asi como la adminis-
tracion de liquidos y medicamentos si es necesario.

TRASTORNOS DE BETA-OXIDACION DE
ACIDOS GRASOS?

Los trastornos de beta-oxidacion de los acidos
grasos (EOAG) son enfermedades de herencia auto-

2Enfermedades incluidas: trastornos de oxidacion de dcidos grasos de cadena media (MCAD), de cadena larga (LCHAD),
de cadena muy larga (VLCAD), déficit de carnitin-palmitoil-transferasa I (CPT I), déficit de carnitina-palmitoil-transfe-
rasa II (CPT II), carnitina-acilcarnitina translocasa (CACT), deficiencia multiple de acil-CoA deshidrogenasa (MADD),
deficiencia de 3-hidroxi-3 metilglutaril-CoA liasa (HMG-CoA liasa) y déficit de transportador de carnitina.
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FATP, FAT/CD36: transportador de dcidos grasos; OCTN2: transportador de carnitina; CPT 1: carnitina palmitoil transferasa I; CACT: carnitina
acilcarnitina translocasa; CPT 2: carnitina palmitoil transferasa Il; acil-CoA de cadena corta (SCAD), media (MCAD) o larga (VLCAD);enoil-CoA
deshidrogenasa de cadena corta (SCEH) o larga (LCEH); 3-hidroxi-acil-CoA deshidrogenasa de cadena corta (SCHAD) o larga (LCHAD);
3-ceto-acil-CoA tiolasa de cadena corta o media (S/MCKAT) o de cadena larga (LCKAT); MTP: proteina trifuncional mitocondrial; MAD: mltiple
acil-CoA deshidrogenasa; (Cl, Cll, Clll, CIV, CV) complejos |, Il, Ill, IV y V de la cadena respiratoria mitocondrial.

FIGURA 1. Representacién de la via metabdlica de la f-oxidacién mitocondrial. La via empieza con la internalizacién de
acidos grasos y de carnitina desde la membrana plasmética hacia el interior de la célula, seguida del transporte de ésteres
de acil-CoA hacia el interior de la mitocondria gracias al ciclo de la carnitina. Posteriormente los acil-CoA se metabolizan
a través de la espiral de la p-oxidaciéon mitocondrial, produciendo unidades de acetil-CoA que pueden convertirse en
cuerpos ceténicos o en CO,, H,O y ATP. Los electrones generados se transfieren al complejo | (Cl) o al complejo Il (ClI) de
la cadena respiratoria mitocondrial. En cada vuelta de ciclo el 4cido graso acorta su cadena en dos carbonos.

somica recesiva, muchas de las cuales pueden ser
diagnosticadas por el cribado neonatal de metabolo-
patias. En la figura 1 se indican los distintos trastor-
nos posibles de la beta-oxidacion de dcidos grasos.

Clinica de la descompensacion metabolica
En caso de descompensacion metabélica de un
EOAG, la clinica dependera de la deficiencia enzima-
tica de que se trate. Las manifestaciones clinicas se
suelen desencadenar ante ayuno o estrés metabolico.
Su inicio generalmente ocurre tras un cuadro infe-

ccioso acompafiado de una disminucion de la ingesta
oral. Algunos casos pueden permanecer asintoma-
ticos durante muchos afios, sobre todo si el nifio no
ha sufrido episodios de ayuno o estrés metabdlico.
Otros pacientes pueden presentar crisis repetidas.
En general, se sospechan estos trastornos ante
sintomatologia cardiaca, hepatica, muscular o neu-
roldgica, aislada o combinada, unida a hipogluce-
mia hipocetdsica, aunque no siempre esta presente.
Ademas, en las deficiencias de cadena corta y en
ocasiones en las de cadena media, puede detectarse



cetonuria, por lo que su presencia no debe descartar
estas enfermedades (Tabla 2). Ademas de la hipoglu-
cemia hipocetdsica, se puede acompanar de hipera-
moniemia e hiperlactacidemia.

Actitud a seguir

La actitud a seguir comun a los distintos EOAG
incluye una exploracion clinica completa incluyendo
toma de presion arterial, escala de coma de Glasgow
y valoracion cardioldgica.

Analitica de urgencias

Debe determinarse en sangre: hemograma, glu-
cemia, gasometria, electrolitos, urea, lactato. amo-
nio. transaminasas, CK, estudio de coagulacion, acil-
carnitinas, hemocultivo y reactantes de fase aguda.
En orina se determinard mioglobina (se puede usar
la tira de determinacion de sangre en orina).

Medidas farmacoldgicas y de fluidos

Se debe iniciar la intervencion terapéutica de
forma inmediata antes de la aparicion de hipo-
glucemia pues esta es tardia. El objetivo es evitar
movilizar los dcidos grasos como soporte energético
mediante el aporte de dosis altas de glucosa oral o
intravenosa. Retrasos en el tratamiento de urgen-
cia pueden provocar muerte stibita o dafio cerebral
permanente.

Se usara la via intravenosa si el paciente presenta
vomitos, letargia o afectacion del estado general. Se
administra de forma inmediata 200 mg/kg de glucosa
(2 ml/kg de glucosa al 10% o 1 ml/kg de glucosa
al 20%) en pocos minutos. Si hay hipoglucemia se
administra glucosa al 25% (2 ml/kg) o 7-12 mg/kg/
min de glucosa endovenosa al 10% monitorizando la
glucemia. Es preferible una via central en estos casos.

Concomitantemente es necesario una hidratacién
adecuada. Para ello se administra 10 ml/kg de solucién
salina normal. Si el paciente tiene mala circulacion
periférica o esta en shock se administrara un bolo de 20
ml/kg de solucion salina normal tras la administracion
de la solucion glucosada. Si persiste la mala circulacion
periférica se repetira el bolo de suero fisiologico.

A continuacion, se mantiene la administracion
de 5 ml/kg/h de glucosa al 10% hasta que se encuen-
tre disponible una solucion de glucosa al 10% mas
solucion salina al 0,45%. Si la glucemia es mayor de
150-200 mg/dl y/o hay glucosuria, se debe iniciar
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TABLA 2. Signos/sintomas que pueden presentarse

en los trastornos de beta-oxidacion de acidos grasos.

Hipoglucemia hipocetdsica

Hipoglucemia con cetonuria (cadena corta, cadena
media en ocasiones)

Miopatia esquelética

Hipotonia

Dolor muscular

Debilidad muscular

Rabdomiolisis

Mioglobinuria

Neuropatia periférica

Hepatopatia transitoria o fulminante
Cardiomiopatia dilatada o hipertréfica
Arritmias cardiacas

Muerte subita

Sindrome de Reye-like

Sindrome de vémitos ciclicos

Higado graso agudo del embarazo
Madre con sindrome HELLP en el embarazo
Somnolencia o letargia

Coma

Poca ganancia ponderal

Anorexia

Retinopatia pigmentaria

una infusion de insulina (dosis de 0,05 a 0,1 UI/
kg/h) sin reducir el aporte de glucosa.

El volumen de liquidos se debe calcular teniendo
en cuenta el déficit (segun datos clinicos o con el
peso reciente) mas el mantenimiento segun la for-
mula de Holliday-Segar (100 ml/kg para los prime-
ros 10 kg, 50 ml/kg para los siguientes 10 kg y 20 ml/
kg para el resto de peso). Se continuara con la misma
solucion en las siguientes 24 horas. Se descontara el
volumen administrado del total para las primeras
24 horas. Se debe valorar la probable sobrecarga de
liquidos en los pacientes afectos de miocardiopatia.

Si se constata acidosis metabélica importante
(pH < 7,1 0 EB - 15 mmol/L) se debe tratar con
cautela administrando bicarbonato sodico si no



El paciente metabdlico descompensado en la unidad de cuidados intensivos pediatricos

Leucina Isoleucina

Valina

‘ Branched-chain 2-ketoacid dehydrogenase complex

| msup |

Isovaleril-CoA i

| 1sovareil-CoADH | | | AW |

Metilcrotonil-CoA

A \ \
3-OH- 2-Metil- Semialdehido
3-Methylglutaryl-CoA Acetoacetil-CoA metilmaldnico

J [
|

N

Propionil-CoA

‘ Propionil-CoA carboxilasa ‘

i

Metilmalonil-CoA

‘ Metilmalonil-CoA mutasa ‘

A |

Ciclo
d

e
Krebs

jarabe de arce.

mejora con la administracién de suero fisioldgico
y glucosa intravenosos.

Inicialmente no es necesario tratar la hiper-
lactacidemia si es leve o moderada. En cuanto a la
hiperamoniemia, si los niveles son superiores a 110
umol/L (200 pg/dl) se debe tratar con N-carbamil-
glutamato a dosis de 250 mg/kg/dia, repartido en
3-4 dosis diarias.

Con respecto al uso de carnitina en las descom-
pensaciones agudas no existe consenso, y actualmente
no se aconseja por la posibilidad de generar acilcarni-
tinas toxicas, que podrian producir muerte subita por
arritmia cardiaca. Una excepcion es el caso particular
del déficit de transportador de carnitina, en cuyo caso
se administrara carnitina 100 mg/kg durante los pri-
meros treinta minutos y se continuara con 100 mg/
kg/dia de carnitina repartido en tres dosis diarias.

Otras medidas a tener en cuenta son tratar de
evitar medicamentos que consumen carnitina (acido
valproico, acido pivalico, salicilatos y acetaminofén)
asi como adrenalina (por su efecto lipolitico).

Succinil-CoA

AlV: acidemia isovalérica; AP: propionica; AMM: metilmaldnica; MSUD: enfermedad de orina de

FIGURA 2. Metabolismo de
los aminoacidos ramificados
leucina, isoleucina y valina
y enzimas implicadas en su
catabolismo.

Valoracion de la evolucion

La valoracién de la evolucion de la descom-
pensacion se basara en la exploracion clinica y el
control analitico cada 4-6 horas, incluyendo gaso-
metria, glucemia, electrolitos, urea y amonio si habia
hiperamoniemia.

Reintroduccion de la tolerancia oral

Se reintroducira la tolerancia oral lo mas
pronto posible una vez que el paciente esté en
alerta y hayan cesado los vomitos. Lo mds acon-
sejable es utilizar polimeros de glucosa solubles
al 10% que se aumentaran de forma progresiva
en concentracion y volumen. No se aconseja el
retraso de la ingesta de proteinas ya que prolonga
el catabolismo.

ACIDEMIAS ORGANICAS:?

Se conocen con el nombre genérico de acidemias
organicas (AO) aquellas deficiencias enzimaticas en
los distintos pasos del metabolismo de los aminoa-

3Enfermedades incluidas: acidemia isovalérica (AIV), propioénica (AP) y metilmalonica (AMM).



cidos ramificados, de herencia autosémica recesiva,
que producen un aumento de acidos organicos en
fluidos biologicos (Fig. 2). Entre ellas, las acidemias
isovalérica (AIV), propionica (AP) y metilmalonica
(AMM) son las mas frecuentes.

Clinica de la descompensacion metabélica

Las causas mas comunes de descompensacion
metabolica son las infecciones intercurrentes, perio-
dos prolongados de ayuno, transgresiones dietéticas,
esfuerzo fisico intenso o episodios de estrés como
las intervenciones quirtrgicas.

Los sintomas de descompensacion pueden ser
sutiles e inespecificos como letargia, vomitos y
menor apetito del habitual o una exacerbacion de
sintomas neuroldgicos preexistentes.

Actitud a seguir

La actitud a seguir incluye una exploracion
clinica completa con la toma de presion arterial y
escala de coma de Glasgow.

Analitica de urgencias

Debe determinarse en sangre: hemograma, glu-
cemia, gasometria, electrolitos, urea, lactato. amo-
nio. transaminasas, calcio, fosforo, lipasa/amilasa,
acilcarnitinas, hemocultivo y reactantes de fase
aguda. En orina se determinara cuerpos cetonicos
y se descartara infeccion de orina.

Fluidoterapia

Se usara la via intravenosa si el paciente presenta
vomitos, letargia o afectacion del estado general. Se
administrard suero glucosado al 10% con iones. Las
necesidades de glucosa en funcion de la edad son:
o 1-12 meses: 8-10 mg/kg/min (5-6 cc/kg/h).

o 1-3 anos: 7-8 mg/kg/min (4-5 cc/kg/h).

o 4-6afos: 6-7 mg/kg/min (3,5-4 cc/kg/h).

o 7-12afios: 5-6 mg/kg/min (3-3,5 cc/kg/h).

o Adolescentes: 4-5 mg/kg/min (2,5-3 cc/kg/h).
o Adultos: 3-4 mg/kg/min (2 cc/kg/h).

Si la glucemia es mayor de 150-200 mg/dl y/o
hay glucosuria, se debe iniciar una infusién de
insulina (dosis de 0,05 a 0,1 Ul/kg/h) sin reducir el
aporte de glucosa.

El volumen de liquidos se debe calcular
teniendo en cuenta el déficit (segtin datos clinicos
o con el peso reciente) mas el mantenimiento segun
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la formula de Holliday-Segar (100 ml/kg para los
primeros 10 kg, 50 ml/kg para los siguientes 10 kg
y 20 ml/kg para el resto de peso), aunque algunos
autores proponen aumentar un 20% las necesidades
de mantenimiento calculadas. Se continuara con
la misma solucion en las siguientes 24 horas. Se
descontara el volumen administrado del total para
las primeras 24 horas. Se debe valorar la probable
sobrecarga de liquidos en los pacientes afectos de
miocardiopatia.

Manejo de alteraciones metabdlicas
frecuentes

Si la acidosis metabolica persiste tras la correc-
cion de la perfusion se puede administrar bicarbo-
nato sodico si el pH < 7,2 0 EB -15 mmol/L, no
recomendandose una correccion completa y rapida
de la acidosis.

Inicialmente no es necesario tratar la hiper-
lactacidemia si es leve 0 moderada. En cuanto a la
hiperamoniemia, si los niveles son superiores a 110
umol/L (200 pg/dl) se debe tratar con N-carbamil-
glutamato a dosis de 100-200 mg/kg en la primera
dosis seguida de 100-200 mg/kg/dia repartido en
3-4 dosis diarias. Si la hiperamoniemia persiste,
hay que valorar asociar quelantes de amonio como
benzoato sddico a la dosis de 250 mg/kg/dia en per-
fusion continua.

La hipopotasemia es una complicacion frecuente
que se debe corregir.

Farmacos

Se administrard carnitina a 200 mg/kg/dia, por
via i.v. u oral (maximo 6 g/dia). Ser puede adminis-
trar 100 mg/kg a pasar en 30 minutos y después una
infusion continua de 4 mg/kg/h.

Se utiliza un cofactor distinto segun el tipo de
acidemia organica. Asi, en el caso de AIV se utiliza
como cofactor glicina 300 mg/kg/dia repartido cada
6 horas por via oral. En la AMM si el paciente es
respondedor a la vitamina By, 0 no se conoce si
es respondedor se administra hidroxi-cobalamina
1 mg intramuscular cada 24 horas. En la AP se
emplea biotina 20 mg/dias en una o dos dosis, via
oral.

Se tratard la infeccion desencadenante si la hay.
Se evitaran firmacos que consumen carnitina (dcido
valproico, acido pivalico, salicilatos y acetaminofén)
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asi como lactulosa (por su accién sobre el propio-
nato intestinal).

En caso de edema cerebral puede ser necesaria
la intubacion e hiperventilacion, asi como la admi-
nistracion de manitol y furosemida.

Valoracion de la evolucion

La valoracion de la evolucion de la descompen-
sacion se basara en la exploracion clinica y el con-
trol analitico cada 4-6 horas, incluyendo cuerpos
cetonicos en sangre y/o orina, gasometria, glucemia,
electrolitos, urea, calcio, fosforo, amilasa y amonio
si habia hiperamoniemia.

RESUMEN

Reintroduccién de la tolerancia oral

La dieta es una parte fundamental del trata-
miento. Se suspendera el aporte proteico tempo-
ralmente, pero este periodo no excedera de 24-48
horas. Se reintroducira la tolerancia oral lo mas
pronto posible una vez que el paciente esté en alerta
y hayan cesado los vomitos. Lo mas aconsejable es
utilizar polimeros de glucosa solubles al 10% que se
aumentaran de forma progresiva en concentracion
y volumen. La reintroduccion del aporte proteico se
hard de manera escalonada a razén de unos 0,2 g
de proteina/kg/dia hasta llegar a su tolerancia basal
proteica en unos 2-3 dias...

Los TCU son trastornos metabdlicos graves con complicaciones agudas que amenazan la vida.
El reconocimiento temprano de la descompensacion metabdlica y la instauracion de un manejo
adecuado son fundamentales para garantizar un buen resultado. El intensivista pediatrico suele
ser el primer eslabdn que evalua al paciente con un trastorno del ciclo de la urea y se encuen-
tra en una posicién Unica para mejorar los resultados del paciente al promover el tratamiento
temprano adecuado.

En los trastornos de beta-oxidacion de acidos grasos (EOAG) y en las acidemias organicas (AO)
debe suministrarse una fuente energética alternativa a los lipidos y proteinas, respectivamente,
mediante el empleo de altas dosis de glucosa intravenosa para revertir el catabolismo y favorecer
el anabolismo.

En los EOAG no se utiliza carnitina excepto en el defecto de transportador. En las AO se emplean
altas dosis de carnitina.

Si hay hiperamoniemia en los OAG o en las AO, el farmaco de eleccion es N-carbamilglutamato.
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