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| FICHA-RESUMEN DE ENFERMEDAD RARA |

ACIDURIA GLUTARICATIPO |

DESCRIPCION:

Es un error congénito del metabolismo, transmitido por herencia mendeliana simple
autosémica recesiva debido a un déficit de la enzima glutaril CoA deshidrogenasa
(GD), que puede cursar con déficit neuroldgicos adquiridos a lo largo de los primeros
afios de vida y que, en caso de aparecer, suelen ser permanentes. El trastorno se
localiza en el brazo corto del cromosoma 19.

SINTOMAS:

En su mayor parte son sintomas inespecificos, tales como dificultades de alimentacion,
retraso moderado del desarrollo motor global, disfunciones motoras sutiles durante los
episodios febriles o tras inmunizaciones, alteraciones el tono muscular, contracciones
involuntarias, vomitos, niveles elevados de acetona, convulsiones, elevacion del nivel
de amoniaco en sangre y elevacion de transaminasas. Los pacientes pueden presentar
un desarrollo normal hasta los dos afios. El diagndstico se suele realizar midiendo la
actividad enzimaética en leucocitos o glbulos blancos y cultivo de fibroblastos. Existen
casos de mejora con dieta pobre en proteinas y tratamiento farmacoldgico.

CONTACTO PARA AFECTADOS:

Asociacion PKU y OTM de Andalucia
C/ Boquer6n 7 (Mercado de Abastos S. Jerénimo, Puesto 7)
41015 Sevilla 954.235724 metabolicos@hotmail.es

Federacion de Asociaciones de Fenilcetonuria y Otros Trastornos del
Metabolismo
galiciapku@asfeqga.es y federacion@metabolicos.es
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