ACIDURIA PROPIONICA

1. ¢,Qué es una aciduria propionica?
Una aciduria propidnica es un trastorno
de la degradacion de las proteinas, que
causa la acumulacién en plasma, orina
y tejidos de unos productos téxicos, el
acido propionico y sus derivados.

2. ¢,Como se degradan las proteinas?

Las proteinas estdn formadas por una

cadena muy larga de aminoacidos que se
liberan al degradarse las proteinas. Los
aminoacidos libres pueden utilizarse para
formar otras proteinas nuevas de nuestro
organismo o bien para generar energia.
Cada aminoéacido se degrada, a su vez,
mediante una serie de reacciones en
cadena, formando vias metabodlicas, de
manera que cada aminoacido tiene su
propia via para formarse y para

degradarse convirtiéndose en energia.
Todas estas reacciones se realizan,
gracias a la accion de unas proteinas, las
enzimas, que las facilitan.

3. ¢ Qué significa un error metabdlico?

Cuando existe un error en el metabolismo
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4, ¢Qué ocurre en la aciduria
propidnica?

Las acidurias organicas son defectos del
metabolismo de algunos aminoé&cidos
que causan la acumulacién de &cidos
organicos. En el caso de la aciduria
propidnica, la deficiencia de una enzima
(propionil CoA carboxilasa) causa la
acumulacién de acido propidnico y otros
compuestos derivados de él, todos ellos
toxicos. Se acumulan también
secundariamente el amonio y el lactato,
también toxicos.

5. ¢Por qué decimos que este error es
congénito?
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Decimos que este error es congénito,
porque nacemos con €l, ya que es
hereditario. Cada una de las reacciones
del metabolismo que van a dar lugar a los
compuestos que forman nuestro cuerpo
esta determinada genéticamente
(codificada). Todos heredamos de
nuestros padres la informacién correcta o
alterada que determina que se realice
cada una de las reacciones del
metabolismo. Si heredamos una
informacion  errbnea o parcialmente
alterada, aquel punto concreto funcionara
mal y se puede llegar a producir una
enfermedad metabdlica congénita.
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5. ¢Qué ocurre en el caso de un nifio/a
que nace con una aciduria propiénica?

r El bebé nace sin
problemas, ya que hasta
# el momento del parto es
su madre la que se
encarga de metabolizar
las proteinas y ella lo hace
bien, aunque sea portadora de una
informacion erronea. Cuando el bebé
comienza a alimentarse, las proteinas de
la leche se degradan y liberan todos los
aminoécidos, algunos de los cuales no se
degradan bien, debido al defecto
enzimatico y el acido propidnico y sus
derivados, asi como también el amonio
y el lactato comienzan a
’ acumularse. El nifio se
intoxica con todos estos
productos toxicos, presenta un
rechazo del alimento, vOmitos,
letargia e incluso coma.

6. ¢Qué hay que hacer para evitar
las consecuencias de una
aciduria propiénica?

Hay que actuar lo mas rapidamente
posible e instaurar un tratamiento. Este
se basa simplemente en evitar la
intoxicacion por los productos téxicos
acumulados, y evitar su futura
acumulacion. Esto se lograra, en primer

lugar, restringiendo las proteinas
naturales de la dieta ya que contienen
los aminoacidos precursores.

Aciduria propidnica en tratamiento
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No obstante, los aminoéacidos son
indispensables para la formacién de
proteinas que constituirdn el cuerpo del
recién nacido, por lo que se aportan
mediante una formula especial que no
contiene los aminoécidos precursores del
acido propiénico, valina, isoleucina,
metionina 'y treonina. Ademas, se
eliminardn  los productos toxicos
mediante la carnitina, que los convierte
en no toxicos y los elimina por la orina.

Las acidurias propidnicas son
enfermedades hereditarias que, no
tratadas, puede  conllevar  graves
consecuencias. Sin embargo, si se
modifican los factores ambientales: DIETA

Y EDUCACION de padres e hijos (es
decir, el conocimiento de los mismos),
lograremos que nuestros nifios puedan
llevar una VIDA NORMAL en todos los
sentidos con minimas limitaciones, sélo
alimentarias.

Unidad de Seguimiento de la PKU y
otros Trastornos Metabolicos
Hospital Sant Joan de Déu
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