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PRESENTACIÓN DEL CASO

• Paciente femenina de 9 meses de edad. Sin APP. 

• Motivo de consulta: Síndrome convulsivo.

• AEA: Debuta con cuadro clínico con vómitos y 
diarrea, consulta posterior en institución colega 
donde constatan 2 episodios de convulsiones 
tónico-clónicas generalizadas. se deriva para 
estudios complementarios

• Examen físico: : irritabilidad, hipertono e 
hiperreflexia de mmii. 

• Laboratorio y Punción Lumbar: sin alteraciones 



HALLAZGOS 
IMAGENOLÓGICOS

FIGURA N° 1: TAC Cráneo. Corte axial.
Flecha roja : Hipodensidad de los nucleos de la base

FIGURA N° 2: TAC Cráneo. Corte axial.
Flecha verde: aumento de amplitud de la cisura silviana 
derecha

Imagen N° 1

Imagen N° 2



FIGURA N° 3: RMN 
Secuencias Axial T2
Flecha roja : Hiperintensidad 
difusa en secuencia T2 
bilateral y simétrica a nivel del 
cuerpo estriado y en ambos 
núcleos talámicos 

FIGURA N° 4: RMN 
Secuencias FLAIR Axial 
Flecha roja : Hiperintensidad 
difusa en secuencia T2 
bilateral y simétrica a nivel del 
cuerpo estriado y en ambos 
núcleos talámicos 

Flecha verde: aumento de 
amplitud de la cisura silviana 
derecha

Imagen N° 3

Imagen N° 4



Imagen N° 5

Imagen N° 6

FIGURA N° 5 : RMN Secuencias 
Difusión.
Importante restricción en 
secuencias de difusión de los 
núcleos estriados y talámicos

FIGURA N° 6 : RMN MAPA ADC



TC de cráneo: hipodensidad de núcleos 
lenticulares, aumento de amplitud de la cisura 
silviana derecha.
RMN: hiperintensidad en secuencias T2 del 
lenticular y del caudado de manera bilateral y 
simétrica, que restringen en secuencias de difusión.
Imagen sospechosa de enfermedad metabólica vs 
infecciosa. 
Laboratorio especifico: alteración de ácidos 
orgánicos en sangre y orina

EVOLUCIÓN



El ácido glutárico es un producto intermediario del 
catabolismo de aminoácidos esenciales.

La aciduria glutárica tipo I es una enfermedad 
metabólica hereditaria rara, causada por la deficiencia 
de la enzima Glutaril-CoA deshidrogenasa.

El gen de este trastorno se localiza en el brazo corto 
del cromosoma 19 y se hereda como un rasgo 
autosómico recesivo

Los pacientes pueden desarrollarse normalmente 
hasta los dos años de edad. 

DISCUSIÓN



La prevalencia mundial se estima en 1 de 100.000 
nacidos. 

Los niños presentan discinesia y distonía, progresivas, 
que origina movimientos coreoatetósicos

Entre los ataques, los datos de laboratorio suelen ser 
normales.

El diagnóstico debe sospecharse en base a hallazgos 
clínicos y puede apoyarse en hallazgos 
neurorradiológicos incluyendo opérculos muy 
abiertos y lesiones en los ganglios basales. 

.



El manejo diario incluye una dieta baja en lisina, 
suplementos de carnitina junto con un tratamiento 
de urgencia temprano durante la enfermedad 
intercurrente. 

Durante los episodios agudos, el manejo incluye, 
como prioridad, incrementar el suministro de energía 

El seguimiento de las recomendaciones para el 
tratamiento de emergencia es indispensable para 
prevenir un daño neuronal y la distonía secundaria 
subsiguiente.

El pronóstico depende de un diagnóstico a tiempo y 
de un manejo y tratamiento adecuado. 



El diagnóstico diferencial incluye encefalitis, síndrome 
de Reye, necrosis estriatal bilatar infantil familiar, 
megalencefalia familiar, parkinsonismo postencefálico 
parálisis cerebral distónica, síndrome de muerte súbita 
infantil y lesiones cerebrales inducidas por vacunas

La muerte suele producirse en el primer decenio de la 
vida, durante uno de estos episodios.

Existen casos en los que un tratamiento con dieta 
pobre y tratamiento farmacológico consigue mejoría 
clínica.



La Aciduria Glutarica tipo I es una
enfermedad susceptible de manejo
nutricional y es necesario hacer
diagnóstico y tratamiento precoz para
prevenir complicaciones, por ello es
importante conocer su forma de
presentación y sus características
imagenológicas típicas ya que se considera
actualmente como un trastorno
neurometabólico tratable.

CONCLUSIÓN
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