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METABOLOPATIAS:
IMPORTANCIA DE UN ABORDAJE
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INTRODUCCION

Las metabolopatias, especialmente aquellas de debut neonatal, son un grupo muy
heterogeneo de enfermedades con un espectro clinico variable y muy inespecifico.
Entre ellas, los trastornos primarios del ciclo de |la urea (TCU) tienen como denominador
comun la hiperamonemia, y estan causados por diferentes mutaciones (hasta la fecha se

conocen seis defectos enzimaticos).
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CONCLUSIONES

1. La Citrulinemia tipo 1 es un TCU que se caracteriza por hipercitrulinemia y aumento de acido orotico
en orina

2. El debut neonatal suele incluir un periodo libre de sintomas y posteriormente clinica muy inespecifica

3. Los antecedentes familiares y la sospecha de metabolopatia permiten un tratamiento precoz que

mejora el pronostico vital y neurologico

4. El diagnostico de confirmacion requiere estudio genético, muy importante para ofrecer consejo genetico

a las familias
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