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¢ Metabolopatia y Epilepsia frontotemporal en el paciente pediatrico:
comorbilidad o causa?
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INTRODUCCION

La 3-Metilcrotonilglicinuria es un trastorno hereditario poco frecuente del metabolismo de la leucina, y se caracteriza por
un espectro clinico variable, desde adultos asintomaticos a una crisis metabodlica en la infancia. Las crisis metabdlicas son
habitualmente secundarias a infecciones intercurrentes o una dieta rica en proteinas en la infancia; manifestandose como
vomitos, movimientos involuntarios, convulsiones o apneas. Presentamos un caso clinico de un nino con esta alteracion
metabodlica que presenta una epilepsia frontotemporal en politerapia y su posible asociacion con su alteracion metabolica.

RESUMEN DEL CASO

Nino de 6 anos que acude por episodios de desconexion del medio sin antecedentes personales de interés a excepcion de
alteracion en pruebas de cribado metabolico en sangre de talon sugestiva de 3-metilcrotonilglicinuria. Desarrollo
ponderoestatural y psicomotor normal. Exploracion fisica en consulta normal, incluyendo neurologica.

TRATAMIENTO Y EVOLUCION

42 episodio comicial
(1 semana desde
previo, urgencias)

Ingreso para valoracion y_i 22 EEG: act. epileptifo.rr,ne M LEV: 40 mg/kg/dia 30 FEG: Sirmilar al .
° EEG: Similar al previo

32 episodio comicial
(1 semana del previo)

22 episodio comicial
(1 mes desde el 19)

12 episodio comicial

lestudio: predominante en region
4 Analitica sanguinea | frontotemporal izquierda
| con hemograma, I Se inicia levetiracetam

. 5-99 crisis comicial
| bIOQUImIC,a, | : (LEV) a 10 mg/kg/dia en (Durante el ingreso)
| g.asometrlz.a y amonio subida a 30 mg/kg/dia
I_ sin alteraciones |

Anadimos valproato
(VP) a 30 mg/kg/dia
i.v, luego LEV+VP oral

- EEG: Discretas
irregularidades  (brotes
ondas theta polimorfas)
de distr. generalizada,
inespecificas.

Se mantiene con LEV a 40
mg/kg/d y VP a 30 mg/kg/d,
con posterior control de las

crisis. Se solicita estudio

genético

2 semanas después se

intenta descenso de
LEV...

2 semanas después

se intenta descenso
de LEV... 102 Crisis

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS PREVIAS RESPECTO A LA METABOLOPATIA

B , , Acumulacion 3-
Sospecha de enfermedad metabdlica: ‘3-Hidroxi- Hidroxiisovaleril-
. 7 isovaleriato "

elevacion de C50H/C4DC en sangre de carnitina

talén recogidas a los 2 dias de vida (0,6 Acumulacion 3- Acetoacetato
M), 8 dias (0,54 M) y 33 dias (0,52 M). Metilcrotonilglicina

Compatible con aciduria 3-hidroxi-3- | 3-MetilcroiNai 3-Hidroxi-3- |
metilglutarica o metilcrotonilglicinuria) reucina . Isovaleril-CoA CoA Xé Metilglutaril-CoA Acetil-CoA

Controles metabolicos: aminoacidos en Déficit 3- Figura 1. La reaccion catalizada por 3-MCCy
sangre y orina normales. MCC su posicion en la via catabdlica de la leucina.

En morado los metabolitos que se acumulan
por deficiencia de 3-MCC

RESULTADO DE ESTUDIO GENETICO: Deficiencia de 3-metilcrotonilCoA Carboxilasa 1. (gen MCCCC1 en 3g27:

c.872C>T; p.Ala291Val;

CONCLUSION Y COMENTARIOS

»* La alteracion descrita puede asociarse a convulsiones secundarias a crisis metabodlicas.
*** A nivel clinico plantea la duda de su relacion con la etiologia de la epilepsia aparentemente primaria y el dificil control de
esta en nuestro paciente.




