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Resumen

Nota clinica

Signos guia en el diagnostico de enfermedad metabdlica

S. Hernangémez Vazquez®, A. 1. Jiménez Ortega®, A. B. Martinez Zazo®, B. Cabeza Martin?,
A. Martinez de Azagra®, S. . Sirvent Cerda‘, C. Pedrén Giner®
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Los errores innatos del metabolismo son un grupo de enfermedades genéticas con sintomatologia
muy inespecifica y por tanto dificil diagnéstico si no existe una sospecha clinica elevada. Sin embargo
existen algunos datos de la exploracion fisica y de las pruebas complementarias que pueden enfocar
el proceso diagndstico hacia la solicitud de pruebas especificas que lo confirmen. El caso que presen-
tamos trata de destacar algunos de estos datos que pueden hacer sospechar la existencia de un de-
fecto congénito de la glucosilacion de proteinas, trastorno infrecuente pero con algunas formas trata-
bles, por lo que su sospecha y diagnostico precoz es de vital importancia.
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Abstract

Guiding signs in metabolic disease diagnosis

Inborn errors of metabolism are a group of genetic diseases with non specific symptoms and therefore
difficult to diagnose without high clinical suspicion. However there are some physical examination data
and laboratory tests that can focus the diagnostic process to the implementation of specific tests to
confirm them. The case exposed highlights some of these data that can make us suspect the existence
of a congenital defect of glycosylation of proteins, rare disorder but with some treatable variations, that
make their suspicion and early diagnosis of great importance.

CASO CLINICO

porte nutricional con férmula artificial de hidrolizado

de proteinas; posteriormente, se cambia a formula
elemental por continuar presentando escasa ganan-

Nino de cuatro meses de edad que ingresa por vo-
mitos, diarrea y grave retraso pondero-estatural.
Presenta hipotonia, estrabismo convergente bila-
teral y mamilas invertidas (Fig. 1). Padres sanos no
consanguineos, embarazo y parto normales. Des-
de el mes de vida mantiene ingesta escasa, fallo de
crecimiento y vémitos, con ecografia abdominal,
transfontanelar, radiografia de torax, analitica de
sangre y urocultivo normales.

En el momento del ingreso se detecta rotavirus en
heces. Tras resolverse el proceso agudo, se inicia so-

cia ponderal. El estudio realizado detecta hipertran-
saminemia, hipoalbuminemia, transferrina y cerulo-
plasmina disminuidas, con serologia de virus
hepatotropos y ecocardiografia normales. Ante la
sospecha de posible error innato del metabolismo
(EIM), se solicita estudio metabdlico, al tiempo que el
paciente precisa ingreso en la Unidad de Cuidados
Intensivos por iniciar clinica compatible con cuadro
de sepsis (fiebre, hipoglucemia, mal estado generaly
mala coloracion). Se realiza una resonancia magnéti-
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Figura 1. Mamila invertida

ca craneal, que muestra hipoplasia cerebelosa (Fig. 2). El
resultado del estudio metabdlico confirma un defecto
congénito de la glucosilacion de proteinas (CGD) tipo la.

COMENTARIOS

Los EIM* son un grupo de enfermedades genéticas
con sintomatologia inespecifica y dificil diagnosti-
co sin sospecha clinica elevada. Existen datos de la
exploracién fisica y de las pruebas complementa-
rias que orientan a la solicitud de pruebas especifi-
cas para su diagnostico. Los CDG son muy infre-
cuentes (900 casos en el mundo) pero con algunas
formas tratables, por lo que es fundamental su
diagnostico precoz®. Se caracterizan® por afecta-
cion multiorganica, grave fallo de crecimiento, ras-
gos fenotipicos (mamilas invertidas, acimulos
grasos en los pliegues iliacos...), afectacién neuro-
l6gica (hipotonia, crisis convulsivas y estrabismo) y
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Figura 2. Hipoplasia cerebelosa marcada

resonancia magnética cerebral tipica con hipopla-
sia cerebelosa?; datos que se encontraron en el
caso que presentamos y que, por tanto, conduje-
ron a su sospecha diagnostica con posterior confir-
macion.
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