PATOFISIOLOGIA Un defecto intramitocondria de la R-oxidacion de los
acidos grasos causa la deficiencia de la deshidrogenasa del acetil CoA de cadena
corta (SCADD). Puede causar hipoglicemiagravey puede ser fatd. A
continuacion le mostramos un diagrama de |la ruta metabdlica de la 3-oxidacion de
los &cidos grasos que muestra en que lugar de esta ruta se encuentra  bloqueo de
laSCADD.
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defecto dela enzima SCAD

cuer pos ceténicos

El proceso patofisioldgico empieza con ladisminucion en € aporte de glucosa como
resultado de un estado de ayuno o de neces dades energéticas aumentadas debidas aun
estado catabdlico (por gemplo unainfeccidn, estrés, fiebre, etc.) las cuaes no son
suficientemente satisfechas por € aporte caorico. La hipoglicemia resultante llevaauna
mobilizacion de &cidos grasos libres (AGLS), los cuaes entran ala mitocondria por lavia
dd ciclo delacarnitina En lamitocondria, como se muestraen € diagrama anterior, los
&cidos grasos, en laformade acil-CoA, son normamente oxidados a acetil-CoA, d cud
es usado para producir cuerpos cetonicos que pueden suplir las necesidades energéticas
para compensar adecuadamente la fata de glucosa. Sin embargo, una deficiencia dela
SCAD previenelab oxidacién, en dguna medida aungue en no en toda la formacion de
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cuerpos cetonicos. El bloqueo en la SCAD también tiene como resultado la acumulacion
de &cidos grasos intermediarios los cuaes inhiben la gluconeogénesis (previniendo asi la
produccién enddgena de glucosa) que tienen un efecto toxico en € higado y producen
acidosis metabdlica

PRESENTACION

asntoméatico

vomitos

acidosis metabdlica, NORMALMENTE cetosis (diferente de otros trastornos
mitocondrianos de la oxidacion de los &cidos grasos, 0 TMOAGS)

retraso en € crecimiento

retraso del desarrollo

hipotonia

miopatia esquelética cronica (la cua se havisto en ciertos pacientes mayores)
convulsones

encefdopatia

sindrome “parecido a de Rey€’ de insuficiencia hepatica, hiperlacticacidemia, y
coma

muerte Slbita

Cuando estan enfermos, |os pacientes con déficit de la SCAD corren € riesgo de
desarrallar acidosis metabdlica e hipoglicemia. Tipicamente los niveles de carnitina son
bgjos. Hiperamonemia ha sdo descrita. Mientras lamayoria de los otros TMOAGs s2
pueden asociar con hipoglicemia hipocetotica, las crisis metabdlicas debidas d déficit de
la SCAD estén asociadas con cetosis significativa

L os padres delos nifios con trastor nos metabdlicos ya diagnosticados r econocen las
sefalesiniciales de descompensacion en SUS PROPIOS hijos. jjjEscuchelos!!!

DIAGNOSTICO

EVALUACION

Busgue sefides de deshidratacion, fiebre, infeccion o cualquier otro factor estresante (por
gemplo, unacirugia), como potenciales precipitantes de |a descompensaci dn metabdlica.
Generamente, la descompensaci on ocurre mas rdpidamente en lactantes, pero los nifiosy
los adultos, aunque sean més resistentes, también corren € riesgo de muerte slibita.

glucosa sanguinea

electrolitos, CO, y gasometria

amonia (1.5 ml de sangre en un tubo sodio- heparinizado mandado en seguido A
laboratorio, con hielo)

pruebas de la funcidn hepética (AST, ALT, AIkPO4 PT, PTT, bilirrubina)
CPK
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analissdela orina, incluyendo cuer pos cetonicos
carnitina, plasma

** TODOS los hermanos/as de casos ya conocidos deben ser evaluados para el déficit de
la SCAD aunque no tengan historia clinica de los sintomas.

TERAPIA

1. INDICACION PARA SUERO INTRAVENOSO (NUNCA menos de 10%
dextrosa por infusion intravenosa)
(Una o més de las Siguientes sefides es suficiente para terapia intravenosa.)
- vomitos
hipoglicemia
maaingestion por laboca
deshidratacion — jNo se confie en los cuerpos cetdnicos urinarios como indicadores
de deshidratacion!
Alertadisminuida
acidoss metabdlica

Empiece con una infusion continua de una solucion de glucosa de 10% con
mantenimiento de 1.5 veces, para proveer 7 —8 mg/kg/min. Esta debe ser
acompafada con cualquier liquido isoténico que sea apropiado parala edad del
paciente, por g emplo ¥2aNSo0 %2 NS.

2. HIPOGLICEMIA
Inyecte una solucién de dextrosa 25% y siga con unainfusion continua de dextrosa a
10%, con mantenimiento de 1.5 veces, para proveer 7 — 8 mg/kg/min de glucosa.

3. ACIDOSIS METABOLICA (nivel de bicarbonato < 16mEg/L)

Requiere tratamiento agresivo con suero intravenoso de bicarbonato de sodio (ImEg/kg).
Un tratamiento conservador, buscando un re-equilibrio del balance acidobasico asi como
lanormalizacién de otros pardmetros bioquimicos/clinicos, puede tragr consecuencias
trégicas.

4. FACTORESPRECIPITANTES
Deben ser tratados agresivamente para minimizar catabolismo adiciond.

5. APARENTEMENTE BIEN

S esta tomando liquidos por la boca de forma adecuada, y S ninguno de los factores ya
mencionados se presenta, no hay necesidad de infusién por suero intravenoso. Sin
embargo una historia clinica de vémitos, pirexia, u otros factores estresantes deben ser
tomados en cuenta seriamente, y es necesario implementar un periodo de observacion
para asegurarse que los liquidos consumidos por la boca son tomados con la frecuencia
necesariay son bien tolerados, monitoreando € estado de la glucosa periddicamente.
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MANEJO POS-EMERGENCIA

1. Nifio incapaz de tomar / mantener liquidos por boca.
Empiece o continue con lainfusidn continua de glucosaa 10%, con mantenimiento
de 1.5 veces.
Hay que monitorear regularmente la glucosa sanguineay € estado acidobasico. S €
nifio tiene estres fisico, mantegalos niveles de azlicar sanguinea e evados (debe
mantener los niveles de glucosa entre 120 — 170 mg/dl).

2. Carnitina

El uso delacarnitina paralos TMOAGSs es controversid y existe la preocupacion que las
acilcarnitinas de cadena larga, que pueden producirse en cantidades excesivas, pueden
inducir arritmia. Consulte con @ especidista dd metabolismo pararecibir consgo de
acuerdo a cada caso individudl.

3.NO ADMINISTRE LiPIDOSEN NINGUNA FORMA.

4. Evitando d ayuno una vez se sugpenden las infusones intravenosas.

Se pueden incluir complementos aimeticios ricos en carbohidratos complegjos, tipo
maicena, para pasar las noches amedida que € nifio va creciendo, asi como una dieta
ataen carbohidratosy bgaen grasas.

Las bases parae mangjo dd déficit cronico de la SCAD incluyen:
Evitar & ayuno (este puede incluir los carbohidratos complgos en laformade un
complemento de maicena para pasar la noche a medidaen que € nifio vaya
creciendo)
Consumir una dieta rica en carbohidratos y bgja en grasas
Deteccion temprana de tensiones fisiol6gicas como infeccidn y cirugia, prestando
especid atencion a una dimentacion REGULAR y afuentes de glucosa
CONSTANTES.

Cuaquier pregunta con respecto d paciente o0 a este protocolo, por favor llamenos o
llame a médicolinvestigador de metabolismo/genética de turno por su buscapersonas. En
dado caso, llame @ 617.355.6000 para comunicarse con la operadoray pidaquele
comuniquen con € especidista metabdlico en € hospita o Ilame a su hospital 0 d centro
terciario de cuidado pediatrico més cercano. Las citasen € Children’s Hospital Boston se
pueden hacer con Dottie Fagan d 617.355.4695. Para hablar con un intérpreter que hable
espanol, llame d 617.355.2970, 0 envie un correo eectronico a
Spanishteam@tch.harvard.edu.
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