Hoja informativa para los padres

Aciduria metilmalónica, tipos MUT°, MUT‾, cblA y cblB

¿Qué es la aciduria metilmalónica?

La aciduria metilmalónica es un trastorno metabólico “parental” que se puede diagnosticar y llamar de forma diferente, según el desequilibrio enzimático que tenga su hijo. Estas afecciones ocurren cuando el cuerpo no puede descomponer por completo la proteína. Cuando eso sucede, hay acumulación de ácidos en la sangre. Esa acumulación de ácidos hace que el niño se enferme. El diagnóstico de su hijo dependerá de la enzima afectada. Los tipos más comunes de aciduria metilmalónica son MUT°, MUT‾, cblA y cblB. 

¿Qué tipo de problemas ocurre con la aciduria metilmalónica?

Un bebé con esta afección puede tener inapetencia, falta de tonicidad muscular, vómito, aumento del tamaño normal del hígado y dificultad respiratoria. El resfriado común o el consumo de demasiada proteína pueden agravar la enfermedad del niño. Si no se trata, esta afección puede ocasionar demoras del crecimiento e impedir que el niño llegue a cada etapa normal de éste. El diagnóstico precoz y el tratamiento oportuno ayudarán a prevenir estos problemas.

¿Qué posibilidades hay de que mi bebé tenga aciduria metilmalónica?
Este trastorno ocurre en menos de 1 por cada 100.000 nacimientos. La aciduria metilmalónica ocurre con más frecuencia en ciertas poblaciones como los amish (grupo de origen suizo-alemán radicado en los Estados Unidos) y las personas de origen sueco. Los bebés nacidos con esta afección tienen un cambio genético heredado de cada uno de los padres. Una persona que presente un cambio genético se llama portadora. Una persona portadora no tiene síntomas. Si ambos padres son portadores, cada uno de ellos puede transmitir el cambio genético al bebé. Si ambos padres transmiten el cambio genético, el bebé tendrá esta afección. Si ambos padres son portadores, en cada embarazo:

● Hay un 25% de posibilidades de que el bebé nazca con esta afección.

● Hay un 50% de posibilidades de que el bebé sea portador de esta afección.

● Hay un 25% de posibilidades de que el bebé no nazca con esta afección ni sea portador.

¿Cuál es el tratamiento de la aciduria metilmalónica?

El tratamiento de esta afección consiste en dar una alimentación con poca proteína. También se puede usar una alimentación especial formulada por el médico, suplementos de vitamina B12 y carnitina. El médico especializado en trastornos metabólicos que atienda a su bebé le ayudará a asegurarse de que el niño reciba la alimentación correcta y la atención médica apropiada. 

Si desea saber más sobre este trastorno, comuníquese con los Servicios de Exámenes Neonatales de Virginia (Virginia Newborn Screening Services), Departamento de Salud de Virginia. El sitio web es: http://www.vahealth.org/gns.
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La información aquí proporcionada se ofrece solamente con fines educativos y de divulgación general. No representa ni constituye un consejo médico. Los materiales aquí presentados no sustituyen de manera alguna los servicios médicos profesionales ni la atención prestada por un médico idóneo ni deben considerarse como tales. Comuníquese con su médico si tiene alguna preocupación o pregunta.

