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INTRODUCCION

Los Errores Congénitos del Metabolismo
(ECM) son enfermedades genéticas basadas
en una alteracién de una proteina o de una
enzima que hace que un proceso metabélico
quede bloqueado.

Aungque su incidencia individual es baja, la
creciente y continua descripcién de nuevas
enfermedades (m4s de 700 en el momento
actual) hace que consideradas en su conjun-
to no sean infrecuentes: uno de cada 800 re-
cién nacidos (RN) vivos nace con un ECM
y el 50% de ellos desarrolla la enfermedad
durante el periodo neonatal.

Por otra parte debido a que la frecuencia de
las causas cldsicas de cuadros clinicos neo-
natales (anoxia, infeccién...) disminuyen
gracias al progreso de la medicina perinatal,
las enfermedades metabdlicas constituyen
cada vez mds una de las causas importantes
de patologia en el RN.

El avance en el cribado metabélico neonatal
con la técnica de la espectrometria de masas
en tdndem permite realizar un perfil metabé-
lico de varios de los trastornos mas importan-
tes del metabolismo intermediario; no obs-
tante, en muchas ocasiones llegamos al
diagnéstico por la sospecha clinica. De ahi
que el Pediatra deba tenerlas presente, espe-
cialmente en esta época de la vida, para po-
der diagnosticarlas, haciendo hincapié en:

— Pensar en paralelo con la posibilidad
de una enfermedad metabdlica ante la
sospecha de otras entidades que esta-

mos mds acostumbrados a diagnosticar:
sepsis, hipoglucemia, sufrimiento peri-
natal, ictericia, hemorragia intracrane-
al, cardiopatia, etc.

—Los RN tienen una respuesta clinica
poco especifica, lo que puede confun-
dir enmascarar diferentes procesos pa-
tolégicos.

—Se puede hacer una aproximacién
diagndstica con escasos exdmenes
complementarios disponibles en mu-
chos hospitales en muchas enfermeda-
des metabdlicas que se manifiestan en
el periodo neonatal.

— La enfermedad metabdlica en esta épo-
ca de la vida suele constituir una ur-
gencia vital que obliga a sospechar y
tratar simultdneamente, adn antes de
llegar a un diagnédstico.

FISIOPATOLOGIA

Considerando el momento y modo de pre-
sentacién, las enfermedades metabélicas en
el RN pueden clasificarse en términos gene-
rales en tres grandes grupos fisiopatolégicos:

1. ECM por intoxicacion: se acumulan
metabolitos, por bloqueo de la via me-
tabdlica, provocando efectos téxicos
sobre el sistema nervioso central
(SNC). Se incluyen en este grupo las
aminoacidopatfas, acidurias orgdnicas,
defectos del ciclo de la urea y galacto-
semia. Presentan clinica de encefalo-
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patia aguda tras un intervalo libre de
sintomas. El diagnéstico de sospecha
bioquimico suele ser ficil por analisis
sencillos.

2. ECM por déficit energético: hay un défi-
cit en la produccién o en la utilizacién
de la energia produciéndose el bloqueo
metabélico en etapas intermedias o fi-
nales de la via metabdlica. Pertenecen a
este grupo: los defectos de la B oxida-
cién de los 4cidos grasos, los defectos de
la gluconeogénesis y glucogenosis (I,
[11), las acidosis l4cticas congénitas y las
enfermedades mitocondriales. Se sue-
len caracterizar por una presentacién y
evolucién muy variables, las manifesta-
ciones clinicas son generalmente multi-
sistémicas, la mds comin es la hipoto-
nfa muscular,
persistente, que aparece desde el naci-
miento, con o sin intervalo libre de sin-
tomas. Las alteraciones bioquimicas son
en muchos casos inespecificas aunque si
sugestivas del tipo de enfermedad.

intermitente o

3. ECM de moléculas complejas: afectan a
la sintesis o degradacién de moléculas
complejas por diferentes organelas celu-
lares. Se incluyen en este grupo las en-
fermedades peroxisomales, lisosomales,
los déficits de glicosilacién de proteinas
(CDQG) vy los déficits del metabolismo
de los neurotransmisores. Los sintomas
son generalmente crénico-progresivos,
siendo frecuentes las megalias, disfun-
cién neuroldgica y los sintomas dismér-
ficos. Su diagnéstico precisa de investi-
gaciones especializadas.

DIAGNOSTICO

Para poder diagnosticar una enfermedad
metabdlica en el perfodo neonatal dispone-
mos de:

1. - Antecedentes Obstétrico-Familiares:

e Investigar la historia familiar, pues los
ECM son generalmente de herencia
autosémica recesiva; si hay consangui-
nidad familiar, enfermedades metabo-
licas en otros miembros, muertes inex-
plicadas, sobre todo en hermanos.

e Investigar la historia obstétrica, pues
se ha demostrado que por ejemplo las
madres con un feto afectado por un
defecto de la B-oxidacion de los dcidos
grasos, fundamentalmente la LCHAD
(deficiencia de hidroxiacilCoA deshi-
drogenasa de cadena larga) o la CPT2
(deficiencia de carnitin palmitoil-
transferasa 2), corren mds riesgo de
desarrollar higado graso agudo y Sin-

drome de HELLP.

2.- Cribado neonatal: existen 20 centros de
cribado neonatal en Espafia que ofrecen
como minimo la deteccién sistemética neo-
natal de la fenilcetonuria y el hipotiroidis-
mo congénito.

Un paso importante en los tltimos afios ha
sido la aplicacién de la espectrometria de
masas en tamdem (MS-MS) al anélisis siste-
matico de la muestra de sangre seca recogi-
daen la tarjeta de guthrie para valorar acil-
carnitinas y aminodcidos. Este adelanto
permite la deteccién de la mayor parte de las
aminoacidopatfas, de las acidurias orgdnicas
y de los defectos de la oxidacién de los 4ci-
dos grasos. Es una técnica muy sensible y es-
pecifica, con pocos resultados falsos positi-
VOS.
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3. - Sintomatologia de alerta: existen unas for-
mas de presentacién mds comunes que nos
ayudan a orientar el diagnéstico:

Deterioro neurolégico: Podemos identifi-
car 2 patrones de presentacién:

— Lo m4s comin es un cuadro de intoxi-
cacién: RN a término sin problemas,
que tras unas horas o dfas sano comien-
za con succién débil, vémitos, letargia
y rapidamente entra en coma con alte-
raciones del tono muscular y movi-
mientos involuntarios.

— Otras veces presentan la sintomatolo-
gia en el periodo neonatal inmediato
con hipotonia generalizada, distrés
neurolégico progresivo con convulsio-
nes y con posterior retraso psicomotor.
Puede haber sindromes dismérficos y
malformaciones congénitas, principal-
mente del SNC. También se pueden
acompafiar de manifestaciones cardfa-
cas, hepdticas, etc.

Afectacion hepitica: se distinguen 3 patro-
nes predominantes:

— Fallo hepdtico agudo con ictericia, au-
mento de transaminasas, hipogluce-
mia, con ascitis y edemas, sindrome
hemorrégico.

— Colestasis.
— Hepatomegalia.
Afectacién cardiaca: Fundamentalmente:

— Cardiomiopatia progresiva, trastornos
del ritmo, derrame pericdrdico.

Otras manifestaciones: formas multisisté-
micas progresivas, sindromes dimorficos,
hydrops fetalis no inmune. ...

4.- Pruebas de laboratorio: en la tabla I se re-
flejan los an4lisis basicos iniciales recomen-

dados en el RN con sospecha de enfermedad
metabdlica y las muestras que se han de re-
coger y congelar al mismo tiempo para en-
viar a Centros especializados para la realiza-
cién de analisis m4s especificos que orienten
a un diagnéstico definitivo.

DELIMITACION DE UN SINDROME
CLINICO-BIOQUIMICO

En funcién de la presentacién clinica y de
las alteraciones bioquimicas predominantes
tratamos de delimitar un Sindrome Clinico-
Bioquimico. Este es orientativo pues en la
practica nos podemos encontrar con excep-
ciones en todos los grupos.

1. Sindrome Neurolégico+ Hiperamoniemia
(figural). El amonio en el neonato es nor-
mal hasta 110mmol/l. En la hiperamonie-
mia neonatal transitoria la relacién Glici-
na/amonio es<1,6

2. Sindrome Neurolégico+ Acidosis Metabdli-
ca. Se debe calcular la brecha aniénica o

anién gap ({Na+}-{Cl- +CO3H-}:

—Si es normal (8-16mEq/L): es sugesti-
vo de pérdida de bicarbonato y hay que
considerar acidosis tubular renal o pér-
didas gastrointestinales

—Si es elevado (>16mEgq/L): nos debe-
mos de fijar fundamentalmente en los
valores de lactato, piruvato, glucosa en
sangre y en orina si hay cetonuria y en
los 4cidos organicos (figura 2).

3. Acidosis ldctica. Si hay elevacién del lac-
tato mantenida en ausencia de infeccién o
hipoxia tisular debemos pensar en una aci-
dosis l4ctica congénita.

La toma de la muestra se ha de realizar sin
manguito compresor. El valor normal de
lactato en el recién nacido en sangre veno-
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sa es <2,Immol/L (<19mg/dl) y en
LCR<1,8mmol/L (<16mg/dl).

Un pH sanguineo normal no excluye una
acidosis lactica; la acidosis sobreviene cuan-
do la tasa plasmdtica de ac. ldctico es
S5mmol/L.

Se debe realizar determinacién de lactato y
piruvato en ayunas y una hora después de la
toma de alimento (ver Tabla II). La relacién
lactato/piruvato normal es <20

4. Afectacion neuroldgica sin hiperamoniemia
ni acidosis metabdlica.

¢ Dismorfia facial

— Trastornos peroxisomales (S. de Zell-
weger) 4cidos grasos de cadena muy
larga, 4cido fitdnico.

— Defectos congénitos de la glicosilacién
(S. de CDG). Enfoque isoeléctrico de

la transferrina.

—S. de Smith-Lemli-Opitz colesterol
plasmidtico, 7 Dehidrocolesterol.

— Otros.

¢ Glicina elevada: Hiperglicinemia no ce-
tésica si glicina LCR/glicina plasma
>0,08

e Hipouricemia. Ver test de sulfitos. Si es
positivo alerta a deficiencia del cofactor
del molibdeno.

5. Hipoglucemia neonatal persistente, con glu-
cosa <2,2mmol/l. Una hipoglucemia neona-
tal persistente sin alteraciones hormonales
(hiperinsulinismo, hipopituitarismo) debe
hacernos investigar un ECM.

Se debe determinar con hipoglucemia el ni-
vel plasmatico de cuerpos ceténicos.

e Hipoglucemia hipocetésica

— Hiperinsulinismo: requerimientos de
glucosa generalmente >10mg/kg/min.

Se determinard, con hipoglucemia, la
insulina (valor normal <2-5 mU/L
cuando glucemia<2,6mmol/L) y el
péptido C.

— Defectos de la oxidacién de los dcidos
grasos: generalmente el lactato estd ele-
vado. Se deben determinar las acilcar-
nitinas y los 4cidos orgdnicos en orina.

e Hipoglucemia cetésica, nos hara pensar
mds en: sepsis, insuficiencia adrenal,
desérdenes de la cadena respiratoria ,
defectos de la gluconeogénesis, defectos
de la cetolisis

6. ECM con afectacion hepdtica en el recién
nacido:

e Hepatomegalia con hipoglucemia su-
giere glucogenosis tipo I o III, defectos
de la gluconeogénesis, o severo hiperin-
sulinismo.

e Fallo hepatico con aumento de bilirru-
bina, de transaminasas, alteracién de la
coagulacién, hipoglucemia, sugiere ga-
lactosemia, tirosinemia I (generalmente
después de la tercera semana de vida),
hemocromatosis neonatal y trastornos
de la cadena respiratoria, intolerancia
hereditaria a la fructosa (si la dieta con-
tiene fructosa).

e Jctericia colestatica con fallo de creci-
miento es observada en el déficit de a-1-
antitripsina, enfermedad de Byler, erro-
res del metabolismo de dcidos biliares,
defectos peroxisomales, enfermedad de
Niemann-Pick, sindrome CDG, y de-
fectos de la biosintesis de colesterol.

7. ECM con afectacion cardiaca en el recién
nacido

e Trastornos del ritmo cardiaco con hipo-
glucemia hipocetésica, hiperamonie-
mia, CK: alerta a defectos de la f-oxida-
cién de los dcidos grasos.

© Asociacién Espafiola de Pediatrfa. Prohibida la reproduccion de los contenidos sin la autorizacién correspondiente.
Protocolos actualizados al afio 2008. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/



¢spanor

AEP Enfermedades congénitas del metabolismo en el periodo neonatal 438

e Cardiomiopatfa con acidosis lactica:
desérdenes de la cadena respiratoria, aci-
duria metilglutacénica, defectos de la f3-
oxidacién de los 4cidos grasos.

® Derrame pericardico-cardiomiopatia:

Sindromes CDG.

e Cardiomiopatia con hipotonfa severa:
enfermedad de Pompe.

TRATAMIENTO DE LOS ECM EN EL
NEONATO

En muchas ocasiones estamos obligados a ini-
ciar un tratamiento de emergencia sin dispo-
ner de un diagnéstico exacto de la enferme-
dad. Esta situacién es una constante de
muchos de los ECM que debutan en el perio-
do neonatal.

El éxito del tratamiento va a depender en
gran parte de su precocidad, por ello, debido
a que el diagnéstico etiolégico puede retra-
sarse en ocasiones, es preciso poner en mar-
cha ante la sospecha de enfermedad metabé-
lica neonatal una serie de medidas
terapéuticas generales para estabilizar al neo-
nato y asegurar su supervivencia en las mejo-
res condiciones, después ya se establecerd el
tratamiento especifico segtin el diagndstico.

Las medidas terapéuticas generales incluyen:
1.- TRATAMIENTO SINTOMATICO

Durante la fase inicial de estabilizacién clini-
ca o fase aguda de la enfermedad, puede ser
necesario recurrir a medidas de ventilacién
asistida, soporte hemodindmico, correccién
de los desajustes hidroelectroliticos y del
equilibrio 4cido base, asi como la utilizacién
de una cobertura antibiética. Estar alerta so-
bre todo a:

Deshidratacién: Es necesaria una rehidrata-
cién eficaz para establecer un equilibrio hi-
droelectrolitico, pero también para mantener

una diuresis eficaz (> 1ml/kg/h), que es un
medio importante para eliminar los com-
puestos cuyo aclaramiento renal es bueno,
como el dcido metilmalénico, las acilcarniti-
nas, las acilglicinas o el 4cido hiptrico. La re-
hidratacién debe realizarse con una solucién
no hipoosmolar en sodio para no agravar el
edema cerebral, manteniendo el Na entre
140 y 145meq/L. El aporte hidrico no debe
ser elevado (< 180 ml/kg/24h), para evitar
una hipotonfa plasmética que pueda agravar
la encefalopatia téxica aguda, frecuente en
este contexto patolégico.

Mantenimiento de liquidos en el Recién Nacido
® Primeras 24 h de vida 60-80 ml/kg/dia
® 24-48 h, 80-100 ml/kg/dia
e >72 h, 100-120 ml/kg/dia

e a partir del 5-7 dia de vida:
130-150ml/kg/d{a

Acidosis: En las acidemias orgdnicas, la aci-
dosis metabdlica, cuando es intensa (pH <
7,15), puede corregirse parcialmente me-
diante inyeccién de bicarbonato; cuando es
moderada, es mejor tolerarla, por una parte
debido al riesgo de hipernatremia yatrégena
y, por otro, porque puede ser un marcador
atil de la acumulacién de los compuestos t6-
xicos en las primeras horas de tratamiento.
En algunos casos, los déficits enzimaticos
del ciclo de la urea pueden acarrear una aci-
dosis metabdlica. Esta situacién debe respe-
tarse, porque la acidosis protege frente a la
toxicidad del amoniaco al impedir su diso-
ciacién (NH3 +H).

Acidosis metabdlica y tratamiento
Grave. pH< 7,15 6 HCO3 <10 mmol/L
mEq NaHCO3 = déficit x kg x 0,3

bolos 2-3 mEq/kg + perfusién 1/6
molar
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Control infeccioso: Tratar precozmente po-
sibles infecciones que es frecuente que coe-
xistan y le pueden conducir a situaciones de
catabolismo persistente empeorando su si-
tuacién metabdlica

2.- REDUCCION DE TOXICOS: DE-
PURACION ENDOGENA

Una vez estabilizado el paciente, el objetivo
mds importante es el de reduccién de téxi-
cos del organismo. Los metabolitos princi-
pales que se acumulan y generan toxicidad
suelen ser proteinas, menos frecuente dcidos
grasos de cadena larga o media, galactosa o
fructosa.

—No administrar el metabolito o fuente
principal del metabolito que se acumu-
la y genera toxicidad.

— Aporte hidrico y calérico. El aporte de
calorfas debe asegurar un 25 % mads de
las necesidades para su edad en situa-
cién normal: suero glucosado al 10% a
10mg/kg/min. (glucosa al 5% en acido-
sis l4ctica congénita). Insulina si glu-
cosa >12mmol/l o glucosuria

(0,05U/kg/hora inicialmente).

— Pueden utilizarse emulsiones lipidicas
siempre que no se sospeche un trastor-
no de la p oxidacién.

— Inicialmente suele ser necesario aporte
IV pero después se debe usar la via en-
teral lo m4s pronto posible.

3.- TRATAMIENTO DEL SINDROME
BIOQUIMICO

Una vez identificado un sindrome bioqui-
mico motivado por la presencia de un meta-
bolito potencialmente téxico (p.ej. hipera-
moniemia), debe iniciarse un tratamiento
sintomdtico urgente. Las medidas encami-
nadas a la depuracién exégena del téxico no

deben demorarse nunca, y en la mayor parte
de las situaciones ya se han iniciado en la
fase inicial del tratamiento general. Estas
medidas generales de depuracién buscan la
eliminacién del téxico, e incluyen el esta-
blecimiento o mantenimiento de una diure-
sis forzada y la adecuada reposicién de elec-
trolitos. Existen asimismo medidas
medicamentosas especificas que deben ser
valoradas.

Administracién de sustancias desintoxi-
cantes y cofactores vitaminicos

3.1.- En las hiperamoniemias:

— Quelantes del amonio: Benzoato, fenila-
cetato, fenilbutirato: con el fin de “la-
var” el exceso de nitrégeno sanguineo.

® Benzoato sédico (puede ser preparacion
en férmula magistral): Dosis de carga de
250 mg/kg, intravenoso, a pasar en 90
minutos, seguido por perfusién de 250-
500 mg/kg/dfa. Preparacién: 1g en 50ml
de glucosa al 5 6 10%, frasco de vidrio y
protegido de la luz.

e Fenilbutirato (Ammonaps, comp.
500mg): 200-600 mg/kg/dia, por via

oral.

Se han descrito algunos efectos secundarios
con el uso de estos quelantes del amonio:
mucositis, acidosis/alcalosis, hipoalbumine-
mia, hipopotasemia, conjugacién deficiente
de la glicina (en el caso del benzoato) lo que
puede incrementar la aparicién de nduseas y
vOmitos.

En la actualidad se puede disponer de la ad-
ministracién de benzoato sédico mas fenila-
cetato sédico intravenoso (AMMONUL?,
medicamento extranjero de Swedish Orphan).
Cada centimetro cibico tiene 100 mg de
benzoato y 100 mg de fenilacetato sédico,
debe ser previamente diluido al 10% en sue-
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ro glucosado al 10%. Se utiliza a una dosis
de carga de 250 mg/kilo de fenilacetato y de
benzoato a pasar en 90-120 minutos y se
contintda con otra dosis igual hasta las 24
horas de tratamiento.

— En las hiperamoniemias graves: Ac. cat-
glimico (NCG) (Carbaglu® 200 mg
comp dispersables): dosis inicial de car-
ga de 100-250 mg/kg. Después 100-200
mg/kg/dfa, cada 6 u 8 horas, via nasogds-
trica. Se sabe que es especifico para el
déficit de NAGS pero también muy util
en las hiperamoniemias debidas a acide-
mias orgdnicas, trastornos de la b-oxida-
cién y en otras de causa no aclarada por
lo que se debe usar lo mas pronto posible
pues podemos evitar una actuacién mds
agresiva con medidas dialiticas.

— L-arginina: En las enzimopatias del ciclo
de la urea es indispensable la adminis-
tracién de arginina, si es posible IV a
600mg/kg/dia inicialmente (L-arginine,
medicamento extranjero): 350 mg/kg,
dosis de carga, intravenosa, en 90 minu-
tos, seguido de mantenimiento de 600
mg/kg/dia, en perfusion continua.

Una vez se tenga el diagnéstico definitivo, si
se trata de un déficit enzimdtico intramito-
condrial del ciclo de la urea (CPS I, OTC),
es suficiente dosis de 150 a 200 mg/kg/dia.
Altas dosis de arginina pueden producir aci-
dosis metabdlica hiperclorémica.

— Carnitina (Carnicor viales): dosis de
carga de 50 mg/kg a pasar en 90 minu-
tos. Posteriormente se mantiene a 100
mg/kg/dia, repartido en varias dosis al
dfa.

Hay que valorar el uso, especialmente de
benzoato en las sospechas de acidemias or-
ganicas por el posible riesgo de deplecién
intramitocondrial de CoA. No emplear car-

nitina si se sospecha un trastorno de la b
oxidacién.

3.2- En la acidemia isovalérica, la glicina
a dosis de 250 mg/kg en infusién con-
tinua, constituye un medio muy efi-
caz para eliminar el 4cido isovalérico
por su gran afinidad por el isovaleril
Co-A, de manera que la isovalerilgli-
cina es excretada en forma masiva y
pasiva por la orina. Se le afiade siem-
pre carnitina, que tiene capacidad de-
puradora.

3.3- De igual forma, se emplea carnitina
en las acidemias orgdnicas en general

como detoxificador a dosis de 100-

400 mg/kg/dia IV en la fase aguda.

En las acidosis ldcticas neonatales
puede estar indicado un ensayo tera-
péutico administrando tiamina a do-
sis de 100 mg/dia, riboflavina a dosis
de 20 — 40 mg/dia, dicloroacetato sé-
dico, activador farmacolégico del en-
zima piruvato deshidrogenasa a dosis
de 30 — 50 mg/kg en perfusién conti-
nua, y por ultimo ensayar una dieta
cetogénica administrando hasta un
60% de las calorfas en forma lipidica.

\

\

3.4

3.5- Formas dependientes de coenzima o
ligadas al activador

Los ECM dependientes de coenzimas, para
los cuales existe tratamiento medicamento-
so especifico son poco frecuentes, pero de
buen prondstico y por tanto es preciso cono-
cer su existencia.

Asi por ejemplo:

— Existen formas de acidemia metilma-
lonica sensibles a la vitamina B12 que
justifican que se lleve a cabo sistema-
ticamente un ensayo terapéutico con
dosis de 1 mg/dia por via IM ante todo
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cuadro clinico que haga sospechar una
acidemia orgénica.

— El déficit mdltiple de carboxilasas li-
gado al metabolismo de la biotina aca-
rrea un déficit de propionil-CoA car-
boxilasa y puede manifestarse en el
periodo neonatal en forma de acide-
mia propiénica. Ante todo cuadro que
haga pensar en ello estd justificado ad-
ministrar 80 mg/dfa de biotina por via
oral. De forma general, se debe consi-
derar la suplementacién a dosis farma-
colégicas de sustratos-vitaminas como
tratamiento multicoenzimdtico inicial
ante toda sospecha de ECM sin iden-
tificar.

Céctel vitaminico

Tiamina (B:) 100-300 mg/dia

Biotina 10 — 20 mg/dia
Vitamina (Bu:) 1-2 mg/dia
Riboflavina (s2) 100 mg/dia

50-500 mg/dia

Piridoxina (rs)

4.- DEPURACION EXTRARRENAL
DEL TOXICO

El tratamiento nutricional intensivo y la su-
plementacién de las sustancias descritas de-
bieran en muchos caso mejorar el cuadro. En
caso de que esto no ocurra, se debe conside-
rar la remocién de sustancias téxicas con did-
lisis.

La técnica ideal para la depuracion extrarre-
nal serfa aquella que pudiera instaurarse rdpi-
damente y sin riesgos, y que permitiera un
aporte energético elevado y temprano sin au-
mentar el catabolismo proteico y sin dafiar el
sistema venoso, debiendo utilizarse aquella
técnica en la se tenga mds experiencia.

Medidas dialiticas:

— Hemodiafiltracién venovenosa conti-
nua (la mds indicada)

Método para su realizacién:

e [deal: puncién de vena femoral con
catéter de doble luzde 5 a 7 Fr. Es con-
veniente en el neonato invertir los
flujos de las luces, asumiendo cierta
recirculacién para evitar que al suc-
cionar por una luz proximal se ocluya
con la pared del vaso.

e Alternativas:

O 1 catéter mas fino de 4 Fr en cada
vena femoral

O acceso a vena femoral por disec-
cion, si no es posible por puncién

O catéter de 7 Fr en vena umbilical, no
en primera opcién ya que el catéter
ha de ser lo més corto posible vy tie-
ne que pasar la porta pues, si no, no
hay flujo suficiente de sangre.

— Otras medidas dialiticas:

1. Hemodiafiltracién arteriovenosa
continua: se prefiere la venovenosa,
pero también eficaz sobre todo en
nifios de m4s peso.

2. Dialisis peritoneal: es dtil para ex-
traer la leucina pero no extrae amo-
nio de forma eficaz pues a pesar de
instaurarla con altos volimenes ho-
rarios y soluciones hiperténicas con-
sigue un aclaramiento maximo de
amonio de 10ml/min/m?.

3. Hemodidlisis: es el tratamiento mds
eficaz para eliminar el amonio pero
presenta dificultades técnicas y mala
tolerancia hemodindmica en < 5Kg.

4. También es dtil en Hiperamonie-
mias graves la ECMO con hemodia-
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lisis, ECMO con hemodiafiltracion
(muy util sobre todo si cifras de amo-
nio muy elevadas, >1000umol/L).

5. Exanguinotransfusién: no es una
técnica de depuracién eficaz de los
aminoécidos ramificados ni del amo-
nio en la medida en que dicha depu-
racién afecta tinicamente al compar-
timiento intravascular, que no
representa mas que una décima par-
te del espacio de difusién de estas
moléculas. Ademds su minimo efec-
to es siempre transitorio.
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