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1130 - AMPLIANDO HORIZONTES EN PACIENTES CON ENCEFALOPATIA AGUDA.
¢PUEDE NUESTRO PACIENTE SER DIAGNOSTICADO DE UN TRASTORNO DEL
CICLO DE LA UREA EN LA EDAD ADULTA?

Ziortza Goiria Elorduyl, Fernando Elgueta Tapia?, Estibaliz Eguia Vallgjo!, Nuria Lépez Oslél, Irene Barroso Benayas?, Mario
Villarreal Lépez de Munaint, Sonia Natalia Losada Wilczekl! y Leticia Ceberio Hualdel

IMedicina Interna, Hospital Universitario de Cruces, Barakaldo, Espafia. 2Medicina Interna, Hospital Universitario de Basurto,
Bilbao, Esparia.

Resumen

Objetivos. Destacar |aimportancia de sospechar trastornos metabdlicos en pacientes adultos con alteracion
del nivel de conscienciay sintomas neuro-psiquiatricos.

Métodos: Descripcion de una serie de casos de trastornos del ciclo de urea (TCU) con debut en edad adulta,
valorados en consultas de enfermedades minoritarias de nuestro hospital.

Resultados: Resultados mostrados en latabla
Paciente 1 Paciente 2 Paciente 3 Paciente 4
Sexo Femenino Masculino Femenino Masculino

Edad a diagndstico (afios

) 38 61 28 69

Meningitisy
Deterioro cognitivo, ~. . . .. _Bagonivel de encefalitisno
. . Cirrosis criptogenica Co -
incapacitada ) concienciaen filiadasen la
oo Child A. : . : ) .
judiciamente. contexto infeccioso. infancia. Deterioro
cognitivo.

Sintomas previos
sugestivos de TCU
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Antecedentes familiares

Sintomas al diagndstico

Desencadenante

TAC cerebral

Padres fallecidos. 2
hermanos
institucionalizados
por trastorno del
comportamiento (1
mutacion CPS-1).

Crisis tonico-
clénicas, mutismo,
coma.

Acido valproico

Edema cerebral.

Amonio plasmético al Dx453

Otros hallazgos de
|aboratorio

Acidos organicos en

orinadisminuidos

Diagndstico

Tratamiento

Arginina carnitina.

Dieta

Hipocitrulinemia

Homocitrulinuria

Déficit de carbamil-

fosfato sintetasa |
(CPSI)

Quelantes*

Retirada &cido
valproico.

Citrulina.

Dieta

Padres, hermanos e
hija sanos.

Estatus epiléptico
focal izquierdo

Acido valproico

Pseudopenumbra en

|6bulo temporal
izquierdo. No
isgquemia.

191

Hiperornitinemia

Acidos organicos en

orina elevados

Sindrome de
hiperornitinemia
hiperamoniemia-
homocitrulinemia
(sindrome HHH)

Quelantes*

Arginina

Carnitina.

Citrulina.

No.

Somnolencia,
vomitos.

Desconocido.

Normal.

340

Hipocitrulinemia

Acidos orgénicos en

orinadisminuidos

Déficit de ornitina
transcarbamilasa
(OTC)

Quelantes*

Citrulina.

Dieta

Laxante.

No.

Crisis convulsivas,
distonia, corea.

Desconocido.

No.

300

Hipocitrulinemia

Déficit de
carbamil-fosfato
sintetasal (CPS-I)

No quelantes.
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Tolerancia proteina

Dieta

natural 65 g/dia 40 g/dia
30 g/dia (0,5 g/kg/d) Desconocido.
(0,8 g/kg/d) (0,8 g/kg/d)
Mejor control de
Evolucion Buen cor_1tro| de Buen cor_ltrol de Buen cor_1tro| de amonemia ( 100
amonemia amonemia amonemia.
mmol)
Estabilidad. sin Estabilidad, sin Estabilidad, sin Estabilidad, sin
progresion ’neurol bgica progresion progresion progresion
neurol égica neurol égica neurol égica

Descompensaciones hasta .
1 (siningreso)

Dx

2 (Ucl) 2 (sin ingreso) 3 (ingreso)
1 (UClI)
Retraso diagnostico (anos30 No 4 60

)

*Quelantes de amonio
(fenilbutirato y
benzoato).

Discusion: El ciclo dela urea es laruta metabdlica mas importante para eliminar desechos nitrogenados
formados de la degradacién o ingesta proteica. Aquellos con déficit enzimaticos graves debutan en la
infancia; mientras que un déficit enzimatico parcial puede debutar en la edad adulta, generalmente
relacionada con factores desencadenantes (farmacos, estrés, infecciones, parto, cirugias). Farmacos parala
epilepsia como €l acido valproico, carbamazepinay fenitoina pueden contribuir a desencadenar crisis agudas
de hiperamoniemia. El diagnostico de sospecha se basa en |a clinica, hiperamoniemia, alteraciones del
aminogramay medicion de &cido ordtico. Se confirmacon e estudio genético. Es esencial determinar s
existe agregacion familiar y definir €l patron de herencia (generalmente autosomico recesivo). Para evitar
complicaciones agudas graves es imprescindible sospecharlo e iniciar un tratamiento precoz mediante
restriccion proteica, administracion de suero glucosado para evitar €l catabolismo proteico y hemodidlisis en
adultos con hiperamoniemia > 150 mmol.

Conclusiones. Los pacientes con crisis de hiperamonemia graves experimentan secuelas como retraso
psicomotor, dificultad del aprendizajey trastornos del comportamiento, por 1o que esimprescindible integrar
los TCU en el diagnéstico diferencial unavez se hayan descartado otras causas maés frecuentes.
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