
TRATAMIENTO Y EVOLUCIÓN

¿Metabolopatía y Epilepsia frontotemporal en el paciente pediátrico: 
comorbilidad o causa?

La 3-Metilcrotonilglicinuria es un trastorno hereditario poco frecuente del metabolismo de la leucina, y se caracteriza por
un espectro clínico variable, desde adultos asintomáticos a una crisis metabólica en la infancia. Las crisis metabólicas son
habitualmente secundarias a infecciones intercurrentes o una dieta rica en proteínas en la infancia; manifestándose como
vómitos, movimientos involuntarios, convulsiones o apneas. Presentamos un caso clínico de un niño con esta alteración
metabólica que presenta una epilepsia frontotemporal en politerapia y su posible asociación con su alteración metabólica.

CONCLUSIÓN Y COMENTARIOS

❖ La alteración descrita puede asociarse a convulsiones secundarias a crisis metabólicas.
❖ A nivel clínico plantea la duda de su relación con la etiología de la epilepsia aparentemente primaria y el difícil control de

esta en nuestro paciente.

Niño de 6 años que acude por episodios de desconexión del medio sin antecedentes personales de interés a excepción de
alteración en pruebas de cribado metabólico en sangre de talón sugestiva de 3-metilcrotonilglicinuria. Desarrollo
ponderoestatural y psicomotor normal. Exploración física en consulta normal, incluyendo neurológica.

INTRODUCCIÓN

Vieira dos Santos JP, Sánchez Trujillo L, Fuentes Muñoz I, Möller Díez, A, Alvaredo Carrillo, M.T., Reyes Martín, A.

Servicio de Pediatría. Hospital Universitario Príncipe de Asturias. Alcalá de Henares, Comunidad de Madrid
Contacto: joaopedro.vieira@correo.salud.org

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS PREVIAS RESPECTO A LA METABOLOPATÍA

Sospecha de enfermedad metabólica:
elevación de C5OH/C4DC en sangre de
talón recogidas a los 2 días de vida (0,6
M), 8 días (0,54 M) y 33 días (0,52 M).
Compatible con aciduria 3-hidroxi-3-
metilglutárica o metilcrotonilglicinuria)

Controles metabólicos: aminoácidos en
sangre y orina normales.

Ingreso para valoración y 
estudio:
- Analítica sanguínea 

con hemograma, 
bioquímica, 
gasometría y amonio 
sin alteraciones

1º episodio comicial

1º EEG: Discretas
irregularidades (brotes
ondas theta polimorfas)
de distr. generalizada,
inespecíficas.

- RM cerebral normal.

2º episodio comicial
(1 mes desde el 1º)

2º EEG: act. epileptiforme 
predominante en región 
frontotemporal izquierda

Se inicia levetiracetam
(LEV) a 10 mg/kg/día en
subida a 30 mg/kg/día

3º episodio comicial
(1 semana del previo)

↑ LEV: 40 mg/kg/día

4º episodio comicial
(1 semana desde
previo, urgencias)

3º EEG: Similar al previo

5-9º crisis comicial
(Durante el ingreso)

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

2 semanas después
se intenta descenso
de LEV… 10º Crisis

2 semanas después se 
intenta descenso de 

LEV…

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

RESULTADO DE ESTUDIO GENÉTICO: Deficiencia de 3-metilcrotonilCoA Carboxilasa 1. (gen MCCCC1 en 3q27: 
c.872C>T; p.Ala291Val; variante patogénica en heterocigosis; origen paterno; autosómica recesiva). 
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Figura 1. La reacción catalizada por 3-MCC y 
su posición en la vía catabólica de la leucina. 
En morado los metabolitos que se acumulan 
por deficiencia de 3-MCC

La reacción catalizada por 3-MCC y su posición en la vía catabólica de la leucina. La flecha discontinua indica los metabolitos que se acumulan por deficiencia de 3-MCC

RESUMEN DEL CASO


