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Los errores congénitos del metabolismo (ECM) son patologias heredadas (en su mayoria en forma
autosémica recesiva), con gran espectro de manifestaciones clinicas. Pueden presentarse de modo
agudo, subagudo o crénico. El episodio agudo es potencialmente letal. En el paciente que sobrevive
pueden evidenciarse secuelas en diferentes sistemas, si bien las neuroldgicas son las mas
frecuentemente reportadas.

Una clasificacion practica para el abordaje clinico de los ECM los clasifica en aquellos que comprometen
grandes moléculas y los ECM de pequeias moléculas o del metabolismo intermedio. ECM de grandes
moléculas, generalmente asociados al acimulo y a fenotipos orientadores, raramente con
descompensaciones agudas en el periodo neonatal. Su diagndstico es relevante tanto para el individuo
como para el asesoramiento genético de la familia. ECM de pequeiias moléculas pueden ocasionar
descompensaciones agudas en el RN siendo diagndstico diferencial del cuadro de sepsis. Se describen
las diferentes formas de presentacion, el algoritmo diagndstico y el tratamiento inicial ante la sospecha
de los mismos. Incluyen los errores de la beta oxidacion y del ciclo de la urea, cuyo tratamiento precoz
iniciado por el neonatdlogo puede modificar dramaticamente el prondstico del paciente.

Se destaca el rol de la pesquisa neonatal para el prondstico del paciente.

Dado que se trata de patologias congénitas, heredadas y cuya causa (déficit enzimatido) no puede
revertirse en el presente, requieren la evaluacion y seguimiento conjunto por un equipo
interdisciplinario que incluya al neonatdlogo, pediatra y al especialista en metabolopatias.




