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Paciente: Z.L. - - -
. . Z.L. 31 anos . B.J. 31

Fecha Nacimiento: 29-09-2016. e
Sexo: femenino.
Embarazo controlado, normal, 39 semanas. - -
2da gesta, 2da para. _ Q
Parto por cesarea (cesarea prewa) _ ZB.3

PN: 3550 g, RNT/PAEG.
Sin antecedentes perinatolégicos de importancia.
Padres jovenes, sanos, no consanguineos

Edad Actual: 11 meses
Antecedentes Personales:

Alimentacion pecho materno complementado con formula
maternizada. | |
Maduracion psicomotora normal.
Vacunacion de acuerdo a cronograma.




Antecedentes personales patoldgicos:

A partir de los 2 — 3 meses, los padres no saben
precisar con exactitud,

notan a la nino muy irritable, “se tira hacia atras”
vomitos esporadicos y regurgitaciones frecuentes
luego de la ingesta de la leche.

Deposiciones normales

Ganancia de peso aceptable, 650 g. por mes

En los controles pediatricos se denota distension
abdominal... | | |




¢ Qué cree Ud. que deberia indicar el médico
tratante?
A. Posicién semisentada?
B. Revisar la técnica de la alimentacion?
. Indicar antieméticos y antiacidos?

. Solicitar seriada es6fago gastroduodenal

. Solicitar ecografia abdominal




La nifia no mejora con antiacidos y antieméticos,
Los vomitos persisten y se hacen mas frecuentes.
La madre nota rechazo alimentario

Tiene ahora 5 meses peso: 7,050 kg, eutroflca
deposiciones normales. |

Distension abdominal

Episodios de irritabilidad alternan con estados mas
tranquilos.

Hubo va-rios cambio-s de Ie_ches- (todas férrhulas
derivadas de vaca)
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Ante esta situacion... ; Qué diagndsticos |
plantearia?

A. Reﬂujo Gas.troes'ofégico?
B. Alergi'a ala proteina de la vaca?

. Intolerancia aq otro componente de la formula?
Fructosa? Galactosa? | |

. Gastroenteritis aguda?

. Obstruccidn intestinal?




Se realizaron algunos estudios:

Transito gastrointestinal normal, reflujo
gastroesofagico espontaneo no reiterado, vaciamiento
gastrico rapido

Ecografia abdominal normal

Se cambio la alimentacién a pecho complementado
con formula elemental

Laboratorio “de rutina en general normal”
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Pero... evoluciona mal...

A los 7 meses de vida, los vomitos aumentan, luego de
un episodio de irritabilidad se muestra apatica,
respuesta lenta a los estimulos, soporosa, debe ser
ingresada a UTI.

Al examen clinico, eutréfica, normohidratada,
comatosa, escasa respuesta al dolor...

No refiere ingesta de toxicos

Rechazo alimentario las ultimas
24 hs | -
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¢ Cual es ahora su impresion diagnostica?

A. Reflujo gastroesofagico?

B. Shock hipovolémico?

C. Encefalopatia?.

. Alergia a la leche de vaca?

Hepatopatia?
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¢ Qué estudios solicitaria?

A. Laboratorio: Glucemia, Eg-AB, Ac lactico,
Amonio, funcion hepatica, funcion renal.

B. Ecografia abdominal

. _TranSito gastroeéofégico

. pHmetria/ impedanciometria esofagica

. Evaluacion metabdlica para descartar trastornos
de Ios azucares
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Se obtuvieron los siguientes resultados:

Hemocitologico: normal,

TGO 108 Ul, TGP 99 UI, FAL 860 mg/dl
Ph 7,20, Bic 15, Ex bases -8

Acido Lé_ctico 22 mg/dl_

Glucemia: 75 mg/dl

Amonio 840 mg/dl,

Urea 30 mg/dl

Creatinina 65 mg/dI
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¢Cual es la co'nduc_ta a seguir? | |
A. Restringir la ingesta de fructosa y galactosa?
B. 'Restr_ingir la ingesta prbteica_?
. Dialisis peritoneal?
. 'Hiper_ventilacién?

. Tratar como un shock hipovolémico con planes

rapidos de hidratacion?




RMN cerebral: edema de
ambos hemisferios cerebrales.
Leve dilatacion ventricular

La nifia se agrava, poco después del ingreso el amonio
sube a 1200 mg/dl, debe practicarse dialisis peritoneal,
benzoato de sodio 500 mg/Kg EV, Arginina y carnitina




CICLO DE LA UREA

HCO; +| NH, + 2ATP Mitocondria
l ~N-acetilglutamato  Citoplasma

Carbamil Aspartato
fostato ! . . .
~__ . Gitrulina <«— Citrulina
.;_:-"_";:, |
Ornitina | ] , P
“ ASS | ZL 8 meses
I v
e Argininosuccinato

e Ornitina g

fostato / I

' N \
v » Arginina -

| Ac.ordfico Urea| ape | Fumarato

Un'd?na
I

Metabolismo de las pirimidinas

Urat:i!o

“~Z.L.11 meses
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Defectos del Ciclo de la Urea

Son uno de los errores metabdlicos mas
frecuentes con una incidencia aproximada de
- 1:20.000:.

El dosaje de amonio debe realizarse en toda
encefalopatia no clara y debe ser considerado
un analisis de rutina
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Neonatos: Sintomas rapidamente progresivos:
letargo, pobre alimentacidon, hiperventilacion,
convulsiones, encefalopatia progresiva, coma,
hemorragias cerebrales.

Lactantes y Nifios: Falla de cre_cimiehto,

trastornos  alimentarios, @ vomitos,  sintomas
neurologicos cronicos, encéfalopatia episoédica con
letargo, convulsiones y ataxia.

Adolescentes y adultos: Sintomas neurologicos o
psiquiatricos cronicos, problemas de adaptabilidad,
episodios de desorientacion, letargo, psicosis,
encefalopatia relacionada a mgestas de protelnas
catabolismo o stress.
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Tratamiento
« Restriccién proteica | ' ' |
* Infusion hipercaldrica (HC) @ e w
120Kcal/Kg/dia ' BT e FENILACETATO

i

- Arginina, para soporte del
ciclo de la Urea (360 HIPURATO

CPS

FENILACETIL
GLUTAMINA

A

mg/KQ) / \
 Benzoato de Na (se

combina con el amonio y ersity

se elimina como hipurato) :

(250 mg/KQ)

_ ( ORNITINA |

* Fenilacetato (250-500 S o _

mg/Kg)

» Furosemida (forzar
diuresis)



