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Resumen

Descripcion del caso: Antecedentes personales: no alergias medicamentosas conocidas. Vomitos
recurrentes desde el mes de vida. Sin antecedentes familiares de interés. Nifia de 22 meses que
acude a su pediatra por vomitos de repeticién y somnolencia de un mes de evolucidén sin datos de
infeccion. No diarrea ni otra sintomatologia salvo decaimiento y sudoracion excesiva. Se remite a
Urgencias, donde se objetiva amonio de 385 mg/dl (ascenso a 464 mg/dl pese a tratamiento). Pasa a
UCI pediatrica para tratamiento agudo de hiperamoniemia. Se decide ingreso para completar
estudio por sospecha de metabolopatia.

Exploracion y pruebas complementarias: Buen aspecto general, normocoloreada y
normoperfundida. Consciente y alerta pero decaida. Exploracion fisica: auscultacion cardio-
respiratoria, abdominal y neuroldgica normal. Pruebas complementarias normales salvo: ALT/AST
67/272. Amonio 385-464 mg/dl. Actividad de protrombina del 44%. pH 7,41, lactato 2,1, anién GAP
13. Cuerpos cetonicos 2+. Tomografia axial computarizada craneal y ecografia abdominal sin
hallazgos. Estudio de virus sin datos de infeccién aguda. Estudio en Centro de diagndstico de
enfermedades moleculares: aumento de acido orotico en orina (> 1.000 umol/L). Glutamina elevada
y descenso de arginina. Estudio genético: cambio en heterocigosis de una variante alélica nueva -p-
Leul04PRO- en gen OTC y de la madre -no portadora de mutacion.

Juicio clinico: Déficit de ornitin-transcarbamilasa.

Diagnostico diferencial: Causas digestivas: aerofagia. Errores dietéticos. Gastroenteritis aguda.
Intolerancia proteinas leche de vaca. Reflujo gastroesofagico. Enfermedad celiaca. Hepatitis. Causas
extradigestivas: infeccion no gastrointestinal. Poco frecuentes: enfermedades del sistema nervioso
central (tumores, traumatismos craneoencefalicos), nefropatia, metabolopatia, cardiopatia,
sobredosificacion farmacos, torsion testicular/ovario.

Comentario final: Se diagnostica de trastorno del ciclo de la urea, déficit de la enzima ornitin-
transcarbamilasa, que tras tratamiento farmacoldgico durante meses con escasa respuesta,
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finalmente requirid trasplante vivo de forma programada con buena evolucién. Es importante
realizar una buena anamnesis y exploracion fisica, ya que con unas determinaciones analiticas
iniciales, se puede establecer un diagnostico de sospecha.
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