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El presente documento tiene por objetivo entregar
informacion relevante a los padres que tengan una hija o
hijo con Acidemia Propidnica (AP). La AP es una
enfermedad cronica, lo que significa que el tratamiento
sera para toda la vida, por lo que es muy importante que
los padres y su grupo familiar comprenda porqué se
produce esta enfermedad, como se hereda, en qué

consiste el tratamiento y cdmo actuar para evitar posibles

descompensaciones.

También queremos transmitir a ustedes, que el equipo
clinico del Laboratorio Enfermedades Metabdlicas del
INTA, de la Universidad de Chile, les brindara de forma
constante el apoyo necesario para mantener un optimo
tratamiento y conjuntamente lograr que su hija/hijo

tenga un crecimiento y desarrollo adecuado.

QUEES LA,

ACIDEMIA @
PROPIONICA (AP)

Antes de explicar qué es AP es importante recordar que los
alimentos se componen de diferentes nutrientes entre los
cuales se encuentran las proteinas. Estas estan compuestas
por unidades minimas llamadas aminodacidos, algunos de
los cuales son esenciales para nuestro organismo, lo que
significa que no puede producirlos por lo que debe recibirlos
de la dieta.

En condiciones de normalidad, hay 4 aminoacidos
esenciales: metionina, treonina, valina e isoleucina
(MTVI), que son convertidos en energia por la enzima
Propionil CoA Carboxilasa (PC).
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La AP se produce por deficiencia o ausencia de la enzima
PC, provocando la acumulacion de los MTVI en la sangre.
Esto produce la sintesis de ciertos acidos organicos, los
que alteran vias metabdlicas importantes, causando
elevacion del nivel de AMONIO lo que es
EXTREMADAMENTE TOXICO para el cerebro de su
hijo/hija
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PRODUCE LAAP

« Se produce porque AMBOS padres heredan al
nifio/nifia el gen defectuoso que no permite
sintetizar la enzima PC, involucrada en la
metabolizacion de los aminoacidos MTVI. Al no
existir la PC, se produce el bloqueo metabdlico y la
consecuente acumulacion de acidos organicos,
amonio y sustancias téxicas.

« Los padres del nifio/nifia con AP a su vez heredaron
el defecto metabdlico de alguno de sus padres.

EN QUE CONSISTE
EL TRATAMIENTO

« El tratamiento consiste en una dieta restringida en
PROTEINAS y el consumo de una férmula especial
sin los aminoacidos MTVI.

. Las PROTEINAS provenientes de la lactancia
materna o formulas infantiles son esenciales para su
hijo/a, la cual se indicara cuando el nivel de amonio
este en rango no toxico.

« La lactancia materna es un elemento esencial en el
tratamiento durante el primer afio de vida, ya que
aporta nutrientes que protegen al nifio/a de varias
enfermedades. Se usara cuando esté disponible y
el nivel de amonio lo permita.

)
Padre
portador
no afectado

1 1

Portador sano Portador sano Sin AP Con AP

Madre
portadora
no afectada

« Ademas, se requiere suplementar con: benzoato de
sodio, L- Carnitina y biotina. Debe mantenerse en
TODO momento, y se ira ajustando de acuerdo al estado
metabolico de su hijo/a.

« Si es necesario se suplementara con aminoacidos libres
(L-Valina, L-Isoleucina, L-Metionina), hierro, calcio y zinc.

« SIEMPRE debe seguir las indicaciones del equipo de
nutricionistas respecto al tratamiento de su hija/o. Si

tiene alguna duda debe comunicarse de inmediato con el
equipo clinico y por ningiin motivo debe hacer cambios
en el tratamiento.

« Es importante mencionar que debe involucrar a toda su
familia en el tratamiento de su hija/o, ya que TODOS los
que constituyen “del nlcleo familiar” del nifio/a, deben
estar conscientes de que una transgresion de la dieta
puede causar una grave descompensacién en su hijo/a
con AP.




QUE PASA CON M
HIJO/A SINO RECIBE @
SUPLEMENTACION

« La suplementacién con BIOTINA favorece la actividad
residual de la enzima defectuosa.

«La L-CARNITINA es esencial para eliminar los acidos
organicos tdxicos y ademas actla como antioxidante a
nivel celular.

- El BENZOATO DE SODIO, se debe administrar en la dosis
indicada por el equipo tratante, ya que una sobredosis

provoca pérdida de apetito, vomitos, hiperventilacion,
acidosis metabdlica, colapso cardiopulmonar.

« Cuando no se logre cubrir las necesidades de MTVI,
debido a una dieta muy restringida en proteina, estos
aminoacidos se entregaran de forma libre, ya que la
deficiencia de cualquiera de ellos causara alteraciones
clinicas.

Nivel bajo de valina

Su hijo/a presentard: anorexia, mareos, retardo del
crecimiento, disminucién del nivel plasmatico de
albimina, irritabilidad, llanto persistente, alteraciones
dermatolégicas.

Nivel bajo de isoleucina

Su hijo/a presentara: pérdida de peso, retardo o detencion
de crecimiento, alteraciones dermatoldgicas (mucosa
bucal decolorada vy fisuras en la comisura labial) v
disminucion del nivel plasmatico de colesterol, como
también lo provoca la carencia de metionina.

Nivel bajo de treonina
Su hijo/a presentara: detencién en la ganancia de peso,
enrojecimiento de la mucosa bucal, entre otras.



QUE PUEDO ESPERAREN @
EL FUTURO DE MI HIJO/A

« Sisu hijo/a fue diagnosticado por clinica, es decir, cuando

estuvo hospitalizado por una descompensacion grave;
puede esperar que se desarrolle dentro de las
limitaciones secundarias a la crisis inicial, siempre que
siga en forma estricta el tratamiento y mantenga un
adecuado control metabdlico. Sin embargo, debe tener
en cuenta que cada descompensacion representara un
riesgo adicional y que se pueden agregar otras secuelas
neurologicas, por lo que resulta fundamental evitar
descompensaciones durante toda su vida.

+ En caso de que su hijo/a haya sido diagnosticado en el - Durante los primeros 6 meses de edad, deberd
periodo de recién nacido, y que mantenga un estricto medir amonio cada 7 dias (1 vez a la semana). Segln
tratamiento y un control metabdlico adecuado, el ese resultado, el equipo de nutricionistas realizara las
prondstico es muy bueno, siempre que se prevengan modificaciones al tratamiento nutricional, si es

descompensaciones durante toda su vida. R _
« Entre los 6 y 12 meses de edad, tomar amonio cada

15dfas.

« Después del afio de edad, la determinacion del nivel
de amonio debe ser mensual.

« Cada vez que su hijo se enferme debe evaluar nivel de
amonio.

« Su hijo/a debe estar con 3 horas de ayuno minimo.

« Tomar la muestra de sangres SIN ligaduras, ya que
esto altera el nivel de amonio.

+ Realizar la toma de la muestra en un establecimiento
con experiencia en este tipo de examen.

« Cuando tenga el resultado, debe informarlo al equipo
tratante para poder hacer modificaciones a su
tratamiento, si es necesario.



MI HIJO/A CON AP
SE PUEDE VACUNAR

«Debe vacunar a su hijo/a segln el esquema de
vacunacion establecido por el Ministerio de Salud de
Chile.

« La vacunacién de su hijo debe ser programada y SOLO se
vacunara si presenta nivel plasmatico de AMONIO en
rango de NORMALIDAD segln laboratorio. Esto porque la
vacunacién por si misma, puede elevar el nivel de
amonio.

« Si el nivel de amonio esta sobre rango de normalidad,
debera llamar al equipo de nutricionistas para recibir
indicaciones y posponer la vacuna hasta que los niveles
estén en el valor recomendado.

RIESGO DE UN HIJO/A CON
AP EN UN PROXIMO EMBARAZO

25% 25%

En cada embarazo existe En cada embarazo existe
un 25% de probabilidad de un 25% de probabilidad,
que se repita la condicion es decir uno de cada
de AP, es decir, uno de cuatro hijos/as, no portara
cada cuatro hijos/as podra la enfermedad y tampoco
heredar este defecto la padecera.
metabdlico.

Existe un 50% de probabilidad de

que el hijo/a tenga la misma
500/ condicién de sus padres (portador),
0 es decir, que transmita, pero no

padezca la enfermedad.




Debeinformar al médico del hospital que atienda a su
hijo/a, que éste presenta una AP, entregando la Carta
de Emergencia y dandole los teléfonos del equipo
tratante, para coordinar el tratamiento y evitar
descompensaciones.




