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HIPERAMONIEMIA Y ACIDOSIS METABOLICA EN UN LACTANTE CON
FINAL INESPERADO

Gonzalez Fuentes A, Alvarez Dominguez MA. Hospital Juan Ramdn Jiménez. Huelva

Introduccion: Presentamos el caso de un paciente de un mes con hiperamoniemia y acidosis
metabodlica con final inesperado.

Caso clinico:

Acude a urgencias por disminucion de la respuesta a estimulos y episodios de cianosis peribucal. Ha
ocurrido unos 40 minutos tras la toma de formula de inicio. Refieren deposiciones de consistencia mas
liquida en las ultimas horas. Se ha mantenido afebril en todo momento. Sin otros sintomas.

Se pasa a sala de emergencias, donde se encuentra reactivo, con piel reticulada, fontanela
normotensa. ACR y abdomen normales. Pulsos palpables. No exantemas ni lesiones cutaneas. A los 3
minutos, realiza episodio de apnea y desaturacidon hasta 85%, con cese espontaneo. Realiza una
deposicion liquida.

Constantes a su llegada: TA 70-45 mmHg, FC 170 lpm, glucemia 89 mg/dl. Temperatura 36,42C

Se estabiliza en sala de emergencias.

Se realiza diagnostico diferencial con causas cardiacas, respiratorias, digestivas, metabdlicas,
neurologicas e infecciosas de pudieran ser compatibles la clinica del paciente.

Se extraen las siguientes pruebas complementarias:

- Gasometria: pH 7.23, PCO2 33.2, HCO3 15, EB -12, lactico 2,5 mmol/L, iones normales.
- Hemograma con Hb 9,5 g/dl, resto normal.

- Bioquimica destaca amonio 125 micromol/l, resto de iones y funcion renal normales.

- Proteina C reactiva y procalcitonina sin elevacion.

- Virus en heces y coprocultivo: ambos negativos.

- Virus respiratorios negativos.

- Toéxicos en orina: negativos.

- Ecografia abdominal, por sospecha de invaginacion intestinal, con resultados normales.
- Ecocardiograma, donde se visualiza foramen oval permeable, sin otros hallazgos.

Tras su estabilizacion, y ante la hiperamoniemia, se decide ingreso para estudio y tratamiento ante la
posibilidad diagnostica de metabolopatia. Se extraen muestras de sangre y orina para ello, se indica
dieta absoluta, suero glucosado e inicio de cofactores del grupo B.

Tras 48 horas a dieta absoluta y sueroterapia, se inicia formula con proteinas sintéticas, con la
orientacion diagnostica de acidemia organica, siendo bien tolerada. Posteriormente se inician
proteinas naturales en baja proporcion, comenzando con episodios de hipotonia, arreactividad,
congestion facial, reticulacidn cutanea y desaturacion similares a los que motivaron su estudio.

Dada la precoz aparicion de sintomatologia con una escasa proporcion de proteinas naturales, nos
replanteamos el diagnostico y, ante |la sospecha de APLV con manifestacion de enterocolitis inducida
por alimentos, sustituimos la alimentacion por formula hidrolizada de proteinas, con evidente mejoria
desde su inicio y excelente tolerancia. Se realiza nueva determinacidon de amonio, con resultado
normal.

Conclusiones: La APLV con manifestacion de enterocolitis inducida por alimentos puede
producir sintomatologia y resultados analiticos que nos podrian orientar hacia un error
del metabolismo intermediario. En nuestro caso, la provocacidn con proteinas naturales
fue definitoria para establecer el diagndstico del paciente.




