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Introduccion

Aciduria glutéarica tipo I, es un error
congeénito del metabolismo de los
aminodacidos esenciales lisina y
triptofano determinado por la
deficiencia de la enzima mitocondrial
glutaril-coenzima A deshidrogenasa.
El mecanismo de herencia es
autosomico recesivo. La enfermedad
es causada por mutacion del gen
responsable de codificar la enzima GD
gue se encuentra localizado en el
cromosoma 19p13.2.

La prevalencia a nivel mundial
se estima en 1/40.000 recién
nacidos caucasicos, si bien

seria variable para diferentes

poblaciones.
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CASO

Paciente de 6 anos que se
presento en el hospital con
un cuadro de vomitos a
repeticion y convulsiones,
gue mejoraba con el ayuno.

Se le realiza un estado
acido base y se obtiene
academia.

Se solicita RM.
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Tratamiento

El tratamiento con L-carnitina y
una rapida intervencion ante
episodios hipercatabolicos con
liquidos, electrolitos y glucosa
previene los sintomas
neurologicos en pacientes sin
dano estriatal al momento del
diagnodstico y evita mayor dafo en
los pacientes sintomaticos. El
efecto del tratamiento con
riboflavina y restriccion dietaria de
aminoacidos glutarigenicos es
menos clara.
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