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PARTE I: HIPERAMONIEMIA. TRATAMIENTOS DE URGENCIA
Y EN FASE AGUDA DE PACIENTES CON HIPERAMONIEMIA

1.1 Definicion de HIPERAMONIEMIA

Niveles de AMONIO (NH,4) en plasma superiores a 50 ymoles/L = > 90 ug/dl.
Peso molecular del amonio en g (1 Mol) =14 g N> + 4 g H)= 18 g. 1 pmol NH4= 18 pg NHa.

|5O pmol NH4 = 900 pg NH4. 50 pmoles de NH4/L = 900ug/L = 90 19 de NH4/d:{

Extraccidn de sangre venosa o arterial que debe fluir ala jeringa bién, STEMPRE con reposo
del grupo muscular correspondiente y sin hipoxia (sin comprimir ni sujetar), depositada en tubo (de

vacio) con EDTA en hielo, y procesada en 1 hora. Ante la duda, o clinica no compatible, repetir.

Es una determinacion extraordinariamente URGENTE, por lo que todo laboratorio
hospitalario debe poder efectuarla las 24 h del dia.

En el siglo XXI, Espafia y Portugal deben asegurar esta determinacién en cualquier hospital.

1.2. Expresidn Clinica en las Hiperamoniemias.

ii Ante todo cuadro de encefalopatia se debe valorar amonio en plasma y esperar
resultados ANTES de hacer PUNCION LUMBAR/!
Puede presentarse de forma aguda o de formas subaguda, crénica y/o recurrente
1. Neonato: suele presentarse de forma aguda como RN normal que a las pocas horas /
dias, comienza con succién débil, hipotonia, letargia progresiva y/o
convulsiones. La clinica progresa rdpidamente a coma y muerte. Puede confundirse con
sepsis neonatal.
2.- Lactante y niflo pequeiio (de los 30 dias hasta los 3 afios):
* AGUDA: episodios de: irritabilidad, rechazo del alimento, somnolencia, encefalopatia
aguda, letargia, alteracién de la conciencia, ataxia y convulsiones.
= SUBAGUDA: retraso de crecimiento, vomitos recurrentes, sintomas digestivos
(vémitos, rechazo del alimento...), episodios de desconexion, retraso psicomotor,
sintomas neuroldgicos larvados.

3.- Nifo (de 3 a 12 afios), adolescente y adulto:



* AGUDA: episodios de encefalopatia aguda de diferente intensidad que puede
confundir con encefalopatia téxica o infecciosa de otra etiologia

= SUBAGUDA/CRONICA: trastornos de aprendizaje, alteracién del comportamiento
social y/o, sinfomas cerebelosos y psiquidtricos, episodios de desorientacion,

letargiay/o encefalopatia aguda en relacién con ingesta proteica, fiebre y/o stress.

4. Relacion: hiperamoniemia / clinica / tratamiento.

La figural y la tabla 1 resumen de forma orientativa lo que se va a desarrollar en
este protocolo. Creemos que con ellas podemos ayudar a saber inmediatamente lo que se
debe ir haciendo cuando llega un paciente con sintomas indicativos de hiperamoniemia, y el
nivel de ésta dependiendo de los sintomas.

La categorizacién de los niveles de gravedad fue discutida extensamente, en base a
la literatura, y a la experiencia personal de fodos nosotros. Hemos considerado que los
niveles mdximos de 180 mol/L (en neonato) y 150 Omol/L (en sujetos > 30 dias), etiquetados
como leves, van acompafiados con un aumento de glutamina (> 800 Omol/L) y ambos son lo
suficientemente dafiinos para la neurona como para utilizar todas las posibilidades de
tratamiento que tenemos para intentar disminuirlos. Los niveles > 350 mol/L condicionan ya
un grave edema cerebral con alto riesgo de enclavamiento y muerte; retardar el tiempo de
diagndstico y de tratamiento, puede condicionar la muerte cerebral del paciente y/o dejar
secuelas neuroldgicas irreversibles. Debemos actuar de la forma mds eficaz posible.

En la dltima revisién de hiperamoniemias (1) los autores indican comenzar la
terapeldtica, con fenilbutirato y benzoato, con niveles de amonio de 180 mol/L

1.3. Evaluaciéon de la etiologia, analitica necesaria para realizar el diagnéstico

La hiperamoniemia es un cuadro téxico de urgencia vital. Suetiologia es muy variada

(tabla 2). Es FUNDAMENTAL tomar las muestras bioldgicas* (tabla 3 a)_para el

diagndstico diferencial etiolégico (tablas 3b y 3c), antes de iniciar el tratamiento

(momento de sospecha clinica, aguda). La tabla 3 b, nos ofrece una aproximacion diagndstica
en paciente con hiperamoniemia de etiologia desconocida, hasta que tengamos los resultados

de las muestras bioldgicas los cuales pueden verse en la tabla 3c.



1.4: Tratamiento de urgencia, ante un paciente con hiperamoniemia de etiologia

desconocida

1. Medidas Generales. Se resumen en:

bajar amonio lo antes posible hasta niveles normales < 50 umol/L,
suspender aporte de proteinas durante el tiempo necesario para disminuir
amonio,

aportar calorias en forma de glucosa a dosis de 10 - 15 mg/kg/min + grasas
(éstas estdn prohibidas en trastornos de beta oxidacién mitocondrial) y
dar fdrmacos que deriven el amonio a productos no téxicos, o que activen el
ciclo de la sinteis de urea y cofactores de posibles reacciones enzimdticas
que puedan estar afectadas.

vigilancia intensiva en UVI si amonio > 350 umol/L, con medidas de uvi

estandar, antiedema cerebral y de depuracion extrarrenal de amonio.

2. Tratamiento "nutricional” urgente, de inicio inmediato

1) Dejar via i.v, suspender aporte exdgeno de proteinas, dejando al paciente

si es necesario a dieta absoluta, y valorar colocacién de sonda naso-gdstrica o
sonda naso-duodenal transpildrica, seglin estado clinico.
2) Iniciar (esperando resultados urgentes) tratamiento con fluidos para:

FRENAR CATABOLISMO ENDOGENO Y LA PRODUCCION de NH,

.- Glucosado a 10-15 mg/kg/min (glucosado 10% a 6-9 ml/kg/h) con iones segin
requerimientos para edad, peso, pH, iones plasmdticos, y controlando glucemias
capilares de forma horaria.

.- Afiadir Insulina 0,05 - 0.2 U/kg/h si glucemia > 140 mg/dl (persistente)

3. Tratamiento farmacoldgico urgente. Iniciar, dependiendo de los niveles de amonio

(ver tablas 1, 4 a y 4b), el tratamiento con: NCG, L-arginina, fenilbutirato y

benzoato (tabla 4 a), asi como con los Cofactores reflejados en tabla 4b.



Nuestra actuacién terapedtica serd comdn para la hiperamoniemia de
cualquier etiologia y especifica para cada enfermedad en el caso de conocer
diagnéstico, hasta que normalicemos el amonio en plasma < 50 umol/L.
> Enhiperamoniemias 50 - 150 (180 neonato) Omol/L: L-arginina 700 mg/kg/dia

+ dcido carglimico (si no mejora en 2 h) 100 mg/kg/dia + todos los cofactores
(tabla 4b).
> En hiperamoniemias 150 - 350 Omol/L: UVI + L-arginina 700 mg/kg/dia +
dcido carglimico 100 mg/kg/ dia + fenilbutirato 500 mg/kg/dia + benzoato 500
mg/kg/dia (prohibido en alteracién o sospecha de afectacién de la beta
oxidacidn mitocondrial de dcidos grasos) + todos los cofactores
> En hiperamoniemias > 350 Omol/L: tratar como en II y, ademds, aplicar
medidas de depuracién extrarrenal (apartado 4) si no mejora en 3 horas. Valorar
controlar presién intracraneal en UVI.
» Medicamentos prohibidos: TOTALMENTE: Valproato, Midazolam,
Acetilsalicilico (aspirina), Pivampicilina y MCT (hasta diagnéstico). CON
PRECAUCION si convulsiones: fenitoina, carbamazepina, topiramato. Si se
utiliza fenobarbital vigilar niveles de amonio.

4. Medidas de depuracion extrarrenal de amonio: Valorar siempre con niveles de
amonio > 350 umol/L cuando no se consigue un descenso significativo de los
niveles de amonio en 2h con las medidas previamente descritas 6 cuando no se
dispone de la medicacién para administrarla inmediatamente.

Es conveniente iniciar las actuaciones médicas y/o los trdmites de traslado (y

comunicarse con ellos) a los centros de referencia desde el momento inicial.

» Pacientes hasta 10Kg:

1) Hemodiafiltracion venovenosa /arteriovenosa continua

Ideal: Puncién de vena femoral con catéter de doble luz de 5-7 Fr. En el
neonato es conveniente invertir los flujos de las luces, asumiendo cierta
recirculacién para evitar que al succionar por la luz proximal se ocluya con la

pared del vaso.



Alternativas: utilizar un catéter mds fino en cada vena femoral, conseguir el
acceso a vena femoral por diseccién o utilizar la vena umbilical

2) ECMO con hemodiafiltracion: muy Gtil sobre todo si NH4 > 1000 umol/L.

3) Hemodidlisis: muy eficaz, pero con dificultades técnicas y mal tolerada si el
paciente pesa menos de 5 Kg.

4) Exanguinotrasfusion. sélo indicado como medida transitoria mientras se
ponen en marcha otras técnicas de depuracién extrarrenal.
> Pacientes >10Kg:

Hemodidlisis con ultrafiltracion: de eleccion.

Aumentar un 20% la dosis de arginina, N-acetilglutamato, fenilbutirato y benzoato.
La didlisis peritoneal no es efectiva en la depuracién de amonio.

1.5. Tratamiento dietético y farmacoldgico en paciente con diagndstico conocido e

hiperamoniemia aguda.

1. Solicitar a los padres informes previos, hoja de recomendaciones y productos

especiales que el nifio toma en casa.

2. Anamnesis y exploracion: comprobar el estado de conciencia, la tolerancia digestivay
los factores desencadenantes: infeccidn, ayuno, trasgresién dietética..etc.
3. Exdmenes complementarios con muestras bioldgicas* (suero/1° orina) para estudios
metabdlicos
4. Tratamiento:
I. Amonio normal (inferior a 50 Omol/l):
a) buena tolerancia digestiva: ALTA con:
* medidas dietéticas, disminuyendo ingesta de proteinas segun indicaciones de
su médico (Anexo 1).
* medicacion habitual (Anexo 2)
* fratamiento del factor desencadenante
* contactar con su médico lo antes posible.

b) con intolerancia digestiva: INGRESO en planta o en observacién con:



. Tratamiento dietético: iniciar por via oral, sonda nasogdstrica o
gastrostomia, fomas cada dos horas o nutricién enteral continua, disminuyendo
enun 50% las proteinas que ingieren habitualmente e incrementando o al menos
asegurando la ingesta caldrica habitual. Sequir las indicaciones de las tablas 6-
10 en funcidon del diagndstico y del aporte caldrico y proteico que queramos
administrar.
* En caso de fracaso de tolerancia oral o enteral, ingresar definitivamente y
pasar a siguiente nivel i.v (ver mds adelante)
*  Medicacion habitual (Anexo 2)
* Tratamiento del factor desencadenante.

II. Amonio entre 50 - 150:
a.- Mantener su tratamiento farmacolégico habitual (Anexo 2)
b.- N-Carbamil Glutamato (Carbagli®): 100 mg/kg en una dosis, siguiendo con

100 mg/kg/dia en 4 dosis. Se pondrd en caso de que se haya mostrado

efectivo con anterioridad en el paciente o en caso de que no se haya

ensayado previamente en é| y sea potencialmente eficaz (acidemias orgdnicas,

administracion de dcido valproico, alteraciones de la beta-oxidacién mitocondrial

de dcidos grasos, sindrome de hiperinsulinismo-hiperamoniemia, alteraciones del

ciclo de la urea (sélo en deficiencias de NAGS y CPS). NO es eficaz en el resto
de las deficiencias del ciclo de la urea (OTC, Citrulinemia y Arginosuccinico
aciduria)

c.- Tratamiento nutricional (verAnexo 1)

* Retirada de todas las proteinas e incremento de las calorias en un 10-20%.
Ver tablas (5 - 9). Los pacientes con trastornos de la oxidacién de dcidos
grasos han de seguir obligatoriamente las instrucciones de las tablas 7, 8 y/o
9. Si la tolerancia es buena se administrardn por boca y/o sonda nasogdstrica
y/o gastrostomia.

*  Si hay intolerancia digestiva o el estado de conciencia estd alterado, el

tratamiento nutricional y calérico se administrard por via intravenosa con



suero glucosado al 10% a 10 - 15 mg/kg/min +/- lipidos. Puede ser necesaria la
administracién de insulina (0,05-0,1 U/kg/h) para mantener glucemias en torno
a 100 - 140 mg/dl.

* Paraalcanzar el aporte caldrico adecuado puede precisarse la perfusién de

lipidos intravenosos (1-2 g/kg/d). Estos estdn contraindicados en todos los

trastornos de la oxidacion mitocondrial de dcidos grasos, excepto el MCT

(ORAL) en los trastornos de dcidos grasos de cadena larga. No existe ningun
producto con aporte exclusivo de MCT para uso infravenoso.
d) Repetir amonio a las 2 horas
* Sibaja seguiremos con las mismas medidas
* Sisube por encima de 150 mol/L ingreso en UVI
III. Amonio entre 150 y 350 umol/L
a) Ingreso del paciente en UVI. Medidas generales de soporte (ventilacidn,
equilibrio hidroelectrolitico, fratamiento de factores desencadenantes..)
b) N-Carbamil glutamato, a las mismas dosis y con las mismas indicaciones que
en apartado anterior
c) Tratamiento nutricional via parenteral: glucosa + grasas (éstas NO se
pueden poner en trastornos de la beta oxidacion mitocondrial de dcidos
grasos)
d) Tratamiento farmacoldgico via parenteral u oral a través de sonda
nasogdstrica o gastrostomia a la dosis mdxima
e) Ir preparando las medidas de depuracién exdgena
f) Repetir amonio a las 2 horas
g) Depuracién exdgena si siguiera subiendo y llegara a 350 Omol/L o mds.
IV. Amonio > 350 umol/L
Todas las medidas anteriores del apartado III, mds depuracion exdgena

1.6. Aproximacion diagndstica: valorar las tablas 3b y 3¢




Con los datos de las determinaciones de urgencia tenemos un diaghostico de
sospecha muy aproximado. Para la confirmacion habrad que esperar los resultados de las

muestras bioldgicas.

1.7. Factores de mal prondstico neuroldgico.

Ante la presencia de estos signos se deberd valorar la indicacién de continuar con el
tratamiento, tras la comunicacion a los responsables del paciente (padres, tutores etc...):

* Amonio al diagnéstico > 1000 umol/L, sobre todo si se mantiene o se eleva en las
siguientes 12 h a pesar del tratamiento. Con niveles >2000 umol/L hay dafio
neuroldgico severo y posiblemente irreversible prdcticamente seguro.

* Coma hiperamoniémico mantenido > 700 umol/L, mds de 48-72 h.

* Presién intracraneal >300 mmHg de forma mantenida mds de 24 h.

* Movimientos de decorticacion.

* Signos EEG de muerte cerebral.



PARTE II: Tratamiento en la fase subaguda, habiéndose

normalizado los niveles de amonio en plasma

2.1. Tratamiento nutricional en pacientes con diagnostico alin sin conocer con

certeza, en los que hemos normalizado los niveles de amonio en plasma

Una vez normalizados los niveles de amonio con las medidas ferapéuticas de
urgencia, debe iniciarse el aporte dietético de proteinas y calorias para evitar el
catabolismo proteico endégeno y promover el anabolismo (con la administracién de
soluciones iv de glucosa a 10-15 mg/Kg/min se aportan entre 58 y 86 Kcal/Kg/dia). Los

aportes variardn en funcién del diagnéstico de sospecha inicial.
A) Via de administracion:

> Enteral continua a través de sonda nasogdstrica/transpildrica: especialmente

eficaz en los primeros momentos para aproximar al mdximo la ingesta real al aporte
pautado, evitar ayunos prolongados y administrar las proteinas de forma regular a

lo largo de las 24 horas del dia.

> QOral: si el paciente estd consciente y es capaz de realizar una ingesta

suficientemente satisfactoria. Programar tomas cada 3-4 horas. Puede combinarse

con nutricién enteral nocturna para mayor comodidad.

> Nutricién parenteral: en ausencia de tolerancia digestiva; debe combinarse o

sustituirse por alimentacion enteral/oral en cuanto la situacién del paciente lo

permita.

B) Aporte proteico en forma de aminodcidos esenciales +/- proteinas naturales (depende
del diagndstico etioldgico, ver mds adelante):
» Comenzar con 0,3 g/Kg/dia. Monitorizar amonio cada 12 horas.
> Si niveles de amonio estables, aumentar a las 24 horas a 05 g/Kg/dia y
posteriormente cada 48 horas a 0,7 y 0,8 g/Kg/dia.
> Si nuevo aumento en niveles de amonio: bajar aporte a la dltima cantidad tolerada.

C) Aporte calorico:
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> Pacientes <15 Kg: 100 Kcal/Kg/dia.
> Pacientes =15 Kg: planear el aporte caldrico para cubrir el gasto energético basal

(GEB) x 1,3 (tabla 5).

D) Disefo de la dieta (ver Parte III, Anexo I):

» Sospecha de enfermedad del ciclo de la urea.

* El aporte proteico debe hacerse preferiblemente con aminodcidos esenciales a los
que al llegar a una dosis de 0,7 g/kg/dia'y no aumentar el amonio, se les puede afiadir
muy lentamente proteinas naturales (en principio ldcteas con grasas completas)

siempre y cuando el amonio no aumente y la glutamina en plasma sea < 800 umol/L.

* A los aminodcidos esenciales se les suplementa para aporte calérico, una férmula

exenta de proteinas o con médulos de carbohidratos y lipidos (ver tablas 6 y 7).
* El aporte lipidico debe ser el 33-35% de las Kilocalorias totales.

> Sospecha de alteracion de la f-oxidacién de dcidos grasos (tablas 8,9,10 y 11)

* Trastornos de cadena larga:
.- Defectos del transporte de carnitina (CPT I y II, y deficiencia de la
Traslocasa: trastornos del ritmo cardiaco, miopatia y hepatopatia.
.- LCAD: miopatia muy grave, hepatopatia.
.- LCHAD: Reye’s Like: hepatomegalia, miopatia, miocardiopatia, retinitis,
triglicéridos y acido Urico altos.
*  Trastornos de cadena media
.- MCAD: Reye’s like sin miocardiopatia ni retinopatia.
* Tratornos de cadena corta
.- SCAD: Reye’s like semejante a MCAD pero con encefalopatia de mayor o menor
gravedad antes del episodio.
.- SCHAD: semejante al SCAD pero con posible hiperinsulinemia acompafiante.
En todos comenzar con dieta modular:

* El mddulo proteico puede incluir aminodcidos esenciales (Dialamine y Essential

aminoacid mixture, (tabla 13) + proteinas naturales sin grasas (Mezcla libre de
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grasas (tabla 11), pescado blanco sin piel - clara de huevo cocida - leche descremada
- yogourth descremado en nifios grandes y adolescentes...,). Posteriormente, y sélo
en Trastornos de beta oxidaciéon mitocondrial de dcidos grasos de cadena larga,
utilizar el MONOGEN para ir afiadiendo proteinas de alto valor bioldgico (lleva
aceite MCT como aporte graso).

Las grasas que hay que dar en los trastornos de cadena larga (CPT I II, Traslocasa,

LCAD y LCHAD), no deben superar el 10% de las kilocalorias totales y de este 10%,
el 9% se dard como MCTy el 1% como w3 y wé (recomendado el MONOGEN, Mezcla
libre de grasas + aceite MCT o liquigen, (tablas 9, 10 y 11).

No dar grasas en trastornos de p-oxidacion de dcidos grasos de cadena media y
corta, hasta asegurar diagnéstico (Mezcla libre de grasas (tabla 11) +
dextrinomaltosa (tabla 8).

Otras sospechas diagndsticas.

En atrofia gyrata neonatal y en defectos del transporte de aminodcidos dibdsicos
inicialmente utilizar como aporte proteico natural, una férmula nutricionalmente
completa (ej. formula de inicio de lactante), ver tablas 6 y 7), inicidndose a dosis de
proteinas 0,3 g/kg/dia sin sobrepasar los 0,7 g/kg/dia, suplementada con una
formula exenta de proteinas o con mddulos de hidratos de carbono y lipidos

(Energivit, PFD1y PFD2, tabla 12).

Si se sospecha especificamente una acidemia orgdnica determinada, utilizar férmulas

especiales para cada enfermedad a dosis de 2 g de proteinas especiales/kg/dia 'y
afiadir proteinas naturales a dosis progresivamente crecientes (comenzar con 0,5
g/kg/dia hasta un mdximo de 1 g/kg/dia dependiendo del paciente y de la acidemia
orgdnica). Todas ellas responden muy bién al NCG, por lo que éste no se debe

suprimir si la hiperamoniemia hubiera respondido.

.- En las acidemias propidnica y metilmalénica (las mds frecuentes en dar
altos niveles de amonio) recomendamos dar un preparado exento de

metionina-treonina- valina e isoleucina a 2 g prot/kg/dia (XMTVI Analog de
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SHS en el 1° afio de vida y XMTVI Maxamaid de SHS en nifios mayores de 12
meses) afiadiendo poco a poco proteinas normales sin sobrepasar la dosis de 7
g totales de proteinas alto valor bioldgico/dia en nifios de mds de 10 Kg, y en
los neonatos y lactantes ir subiéndolas muy lentamente sin sobrepasar 0,8

g/kg/dia.

.- Enla 30H 3 metil glutarico y en la isovalérico acidemias: el preparado base
ha de ser sin leucina (Xleu Analog y Xleu Maxamaid) a dosis de 2 - 2,5 g
proteinas sin leucina/kg/dia afiadiendo poco a poco proteinas naturales hasta
un mdximo de 1 g/kg/dia. Evitar ayunos prolongados (las horas de ayuno,
dependerdn de la edad del paciente, desde 3 horas en el neonato hasta 10

horas en el adulto).

.- En la deficiencia multiple de carboxilasas (MCD), ver tabla 3 a, al haber
iniciado BIOTINA + NCG el amonio se ha normalizado pronto, por lo que
posiblemente no precise dieta especial. No quitar biotina ni NCG hasta

confirmar que no sea una MCD.

E) Nutricion parenteral:

Aporte proteico: seguir misma pauta del apartado B) en forma de aminodcidos
endovenosos comenzando con 0,3 g/kg/dia y aumentdndolos hasta un mdximo de 0,8
g/kg/dia, siempre que lo tolere.

Kilocalorias no proteicas

Sospecha de alteracion de la B-oxidacion: sin lipidos y con glucosa a 15 - 20
mg/Kg/min + insulina si precisara.

Otros diagnésticos: distribucién de las calorias no proteicas con 60-70% como

carbohidratos y 40-30% como lipidos.

2.2. Tratamiento farmacoldgico en fase subaguda para todos los diagndsticos

Lo primera a retirar, una vez que los niveles de amonio estén normalizados, es el

benzoato sédico (en caso de haberlo utilizado, insistimos NO poner en trastornos de la beta

oxidacidn de dcidos grasos) para cualquier etiologia, salvo en los defectos del ciclo de la
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urea que lo llevara previamente a su descompensacion. En éstos pacientes bajar la dosis de

benzoato sédico a 0,25 g/kg/dia una vez normalizados los niveles de amonio.

El resto de la medicacién (N carbamil glutamato, Fenilbutirato, L-arginina y
Cofactores) deben mantenerse igual hasta conocer el resultado definitivo del andlisis de las

muestras bioldgicas para diagnéstico.
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PARTE III:
ANEXO I: Tratamiento nutricional, formulas.

ANEXO II: Tratamiento farmacoldgico

iIHAY QUE DARLES ENERGIA (Kcal)!l
El objetivo del tratamiento nutricional es aportar una cantidad de calorias suficientes
para impedir el catabolismo proteico y los liquidos necesarios para conseguir una buena
diuresis.
* Supresion de las proteinas durante 24-48 horas
* Incremento de las calorias de su ingesta habitual en un 10%
* Liquidos: Se ofrecerdn 1,5 las necesidades basales.
Si edema cerebral, reconsiderar el volumen hasta un mdximo de NB.
Si medidas extracorporales no limitarlos.

3.1. Tipo de alimentos (ver tablas 10, 11,12 y 13)

a) Alimentos APROTEICOS
>  Formulas altamente energéticas con hidratos de carbono, lipidos, vitaminas y
minerales y exentas en proteinas (Tabla 12). Prohibidos en trastornos de la [
oxidacién mitocondrial de dcidos grasos de cualquier longitud de cadena.

* Formula PFD1: por 100gr de producto: 60gr de HdeC (polimeros de glucosa,
almidon de maiz, sacarosa), 32gr Lipidos y 530 calorias . Se prepara al 13% (un
cacito de 4.3 gr de polvo por cada 30 cc de agua) y asi conseguimos 68 Kcal, 7.9 gr
de HdeCy 4.1 gr de lip. por 100ml.

* Formula PFD2: por 100gr de producto: 88gr gl, 4,8gr L,y 400 calorias. La dilucion
recomendada es del 21.3% (un cacito de 14.9 gr de polvo por cada 60 cc de agua.
Para hacer 500 cc de leche se afiaden 7 cacitos a 420 cc de agua). Asi

conseguimos 85 Kcal, 18.7 gr de H de C'y 1.02 gr de grasa por cada 100 cc.
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* Energivit (SHS): por 100gr de producto: 66,7gr HAC (jarabe de glucosa), 25gr Ly
492 Kcal. Se prepara al 15% (un cacito de 5 gr por cada 30 cc de agua) y con ello
conseguimos 74 Kcal, 10 gr de Hde Cy 3.75 gr de grasa por 100 cc.

> Polimeros de glucosa (tabla 8):

* Dextrinomaltosa, disuelta en agua o en solucién de electrolitos o en zumo (tabla 8).
Unico aporte indicado en B oxidacién de dcidos grasos de cadena mediay cortayenel
paciente nuevo.

> Aceites de cadena larga (LCT) o media (MCT).

* El MCT seria la Unica grasa que se podria administrar en los trastornos de la B
oxidacién de dcidos grasos de cadena larga. Existen preparados orales como Aceite
MCT o en solucion acuosa (Liquigen, SHS)(tabla 11). No hay MCT endovenoso.

b) Formulas nutricionales completas con todo el contenido en grasas en forma de MCT
*  Monogén (SHS): 100 g de producto aportan 424 Kcal, 11.4 g de proteinas, 68 g de
hidratos de carbono y 11.8 g de grsa, de las cuales el 90 % es MCT. Indicada en los

trastornos de oxidacién mitocondrial de acidos grasos de cadena larga, una vez

controladas las cifras de amonio. (tabla 11)
¢) Mddulos de aminodcidos esenciales (tabla 13)

» Essential Amino Acid Mix (SHS): 100 g de producto aportan 316 kilocaloriasy 79 g
de proteinas. La dilucién recomendada es al 5%. No lleva grasas.

* Dialamine (SHS): realmente es un suplemento de aminodcidos esenciales +
carbohidratos. 100 g de producto aportan 360 kilocalorias, 25 g de proteinasy 65 g
de carbohidratos. La dilucion recomendada es al 20%. No lleva grasas.

* Formula nutricionalmente completa con el cuerpo proteico en forma de aminodcidos
esenciales: Formula WND 1 (Mead Johnson): 100 g de producto aportan 500
kilocalorias, 6.5 g de proteinas, 60 g de carbohidratos y 26 g de lipidos. Puede
prepararse hasta una concentracion del 15%.

3.2. Cantidad de los alimentos

En general, se suprimirdn las proteinas durante 24-48 horas, reintroduciéndolas

después de forma progresiva, aportando siempre la cantidad apropiada de calorias y
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liquidos para su edad y peso. Hay que incrementar las calorias en un 10% y los liquidos
entre 1y 1,5 veces las necesidades basales.

Para mayor facilidad se pueden seguir las indicaciones de las Tablas 5-10 en funcién del
diagnéstico y de los aportes que queramos dar de calorias y de proteinas

La cantidad total se dard en tomas frecuentes, cada 2-4 horas é en NEDC si el nifio
tiene gastrostomia o sonda nasogdstrica/transpildrica.

3.3. En caso de fracaso de tolerancia oral pasar a parenteral

Perfusion de glucosa a 10 - 15 mg/kg/min (suero glucosado al 10% a 6-9 cc/kg/hora)
con aporte de iones adecuados. En los pacientes que no tienen defectos en la oxidacién de los
dcidos grasos se pueden afadir grasa a 1-2 g/kg/dia iv.

3.4: Tratamiento farmacoldgico

1. Enfermedades del ciclo de la Urea
» Fenilbutirato sédico (AMMONAPS®): 250 -500 mg/kg/dia v. oral en 4 dosis

« Benzoato sddico: 250 - 500 mg/kg/dia oral o iv, no poner si no es necesario.

« L-Carnitina 100- 200 mg/kg/dia vo, iv se recomienda 50 - 100 mg/kg. En LCHAD no

sobrepasar 15 mg/ka/dia

« L-Arginina: (no en el déficit de arginasa ni en Atrofia Gyrata)
700 mg/kg/dia vo 6 iv (ASS, ASL); 100-150 mg/kg/dia vo 6 iv (CPS y OTC)
« L- Citrulina 100-350 mg/kg/dia vo (OTC, CPS y NAGS)
* N-Carbamil Glutamato (CARBAGLU®) (NAGS y CPS): 100-200 mg/kg/dia vo
2. Sindrome HHH (Hiperamoniemia, Hiperornitinemia, Homocitrulinuria)
+ L-Ornitina 100 mg/kg/dia
3. Intolerancia a proteinas con lisinuria
* L- Citrulina 700 mg/kg/dia
4. Deficiencia de Ornitin aminotransferasa (OAT) Atrofia gyrata
+ Vitamina B6 200-600 mg/dia
* Dieta restringida en arginina
5. Citrulinemia tipo 2

* Dieta pobre en galactosa, y limitada en proteinas de alto valor bioldgico (1,5 g/kg)
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* Arginina 150 mg/kg/dia
* Fenilbutirato 250 - 500 mg/kg/dia
6. Acidemias orgdnicas
* Carnitina: 100-200 mg/kg /dia vo 6 50 - 100 mg/kg/dia iv
» Biotina, Vitamina H, (Medebiotin forte ®):
.- 10 mg/6 horas oral (A. propidnica).
.- 60 - 80 mg/dia en Deficiencia multiple de carboxilasas y de Biotinidasa.
*  Metronidazol: 10mg/kg/dia 10 dias/mes (A. Propidnica y Metilmaldnica)
* Vitamina B12 (hidroxicobalamina) (Megamilbedoce ®): 1-2 mg/dia im (Metilmaldnica)
* L-Glicina: 150-300 mg/kg/dia (A. isovaléricay 3 metil crotdnica)

* L-isoleucina: Afiadir al fratamiento, de cualquier acidemia especialmente en acidemias

Propionica y Metilmaldnica, si hay lesiones de la piel.
200 - 500 mg en < 12 meses; 400-700 mg en > de 12 meses
7. Sindrome Hiperinsulinismo e Hiperamoniemia persistente
» Diazdxido 5 -15 mg/kg/dia vo, repartir en 3 - 4 dosis/dia.
* N-Carbamil Glutamato (CARBAGLU®): dosis ya referidas
8. Hiperamoniemia en relacion con dcido valproico
* Retirada del valproico
* Carnitina: 100-150 mg/kg/dia vo
* N-Carbamil Glutamato (CARBAGLU®): dosis ya referidas
9. Tratamiento en Trastornos de la oxidacion mitocondrial de dcidos grasos
* Carnitina: 100 mg/kg/dia en defecto del transportador de carnitina citoplasmdtica
50-100 mg/kg/dia en el déficit de MCAD.
10 -15 mg/kg/dia en LCHAD.
La carnitina puede ocasionar cardiotoxicidad en: LCHAD, LCAD y en los
defectos del transporte mitocondrial de la carnitina.
* Riboflavina: 150-200 mg/dia (MADD)
* Diazoxido: 8-15 mg/kg/dia (SCHAD)
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