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CARTA AL EDITOR

Lactante con vomitos,
hipertransaminasemia y fiebre:
un diagnéstico insospechado

Infant with vomiting, elevated transaminases
and fever: An unsuspected diagnosis

Sr. Editor:

La intolerancia hereditaria a la fructosa es un error con-
génito del metabolismo de herencia autosémica recesiva,
secundaria a la deficiencia o ausencia de la enzima aldo-
lasa B que ocasiona el acimulo de fructosa 1-fosfato. Su
incidencia es aproximadamente de 1:20.000 y la sintoma-
tologia comienza tras la introduccion de la fruta, por la
cual sienten gran aversion'-?. La ingesta aguda de fructosa
ocasiona vomitos, sudoracion, letargia y/o convulsiones,
acompanandose generalmente de hipoglucemia. El con-
sumo croénico, a expensas de ingesta diaria baja, provoca
retraso del crecimiento, hepatopatia, nefropatia y vomi-
tos intermitentes®. Estas manifestaciones se intensifican con
enfermedades infecciosas intercurrentes, como en el caso
que presentamos.

Se trata de una lactante de 17 meses que acude al servicio
de Urgencias por vomitos, febricula y rechazo de la ingesta
en los Ultimos 10 dias, habiendo recibido cefixima ante la
sospecha de infeccion urinaria.

No presento antecedentes perinatales de interés, siendo
el cribado metabdlico y el desarrollo psicomotor normales.
Recibié lactancia artificial exclusiva durante los primeros
6 meses con posterior introduccion del beikost sin inciden-
cias, salvo inicialmente presencia de vomitos con la fruta,
que en el momento del ingreso ingiere en escasa canti-
dad. Presentd adecuada ganancia ponderoestatural hasta el
séptimo mes, en el que inicié un moderado retraso del creci-
miento (fig. 1). No existen consanguinidad familiar ni ante-
cedentes familiares de interés. Convive con un gato en el
domicilio.

En la exploracion fisica, destacaba palidez, sequedad
mucocutanea, hepatomegalia (3 traveses) y esplenomega-
lia (un través). La gasometria capilar mostraba acidosis
metabodlica compensada y la bioquimica sanguinea eviden-
ciaban hipertransaminasemia (GPT 328 Ul/L, GOT 470 Ul/L),
hiperbilirrubinemia de predominio directo (3,3 mg/dL),
hipouricemia y normoglucemia. Ingreso, se instaur6 fluido-
terapia y a las 24h alimentacion adaptada, apreciandose
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Figura1 Valores de talla y peso desde el nacimiento hasta los
17 meses de edad.

buena evolucion clinica y normalizacion de valores de tran-
saminasas a los 12 dias.

Un estudio analitico mas completo evidencio hipertrigli-
ceridemia, hipercolesterolemia y discreto alargamiento del
tiempo de protrombina, asi como microalbuminuria, gluco-
suria y excrecion del acido Urico elevado en orina de 24 h. La
ecografia abdominal mostraba un ligero aumento del bazo y
un higado aumentado de tamano, con ecogenicidad normal
sin infiltracion hepatocelular ni obstruccion biliar.

Inicialmente, se descart6 etiologia infecciosa viral (sero-
logias negativas de virus hepatotropos), tuberculosis e
infeccién por parasitos, incluyendo determinacién de Leish-
mania en orina, serologia de Bartonella quintana y henselae,
estudio de Toxoplasma, Plasmodium y microfilarias, que fue-
ron negativos. No se hallaron sustancias toxicas en orina
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y se excluyeron causas autoinmunes (anticuerpo antinu-
clear, anticuerpo antimulsculo liso, antimitocondriales y
LKM: negativos).

A los 45 dias de ser dada de alta, ingresa nuevamente con
hallazgos analiticos similares (GPT 1.055 UI/L, GOT 2.091
Ul/L) y la misma sintomatologia, esta vez acompanada de
fiebre alta, tos y rinorrea. Se completd el estudio des-
cartando enfermedad celiaca, proceso linfoproliferativo,
enfermedad de Wilson, déficit de alfa-1-antitripsina y fibro-
sis quistica. Asimismo, se realizd deteccion sistematica de
errores congénitos de metabolismo, con cribado de azlca-
res en orina normal. En el momento agudo del cuadro, se
detecto elevacion de transferrina deficiente en hidratos de
carbono (CDT 19%). Ante la sospecha de intolerancia here-
ditaria a la fructosa, se solicitdé un estudio genético que
evidencio la mutacion (c.360_363delCAAA) del gen de la
aldolasa B en homocigosis. Se establecié una dieta exenta
de fructosa, galactosa y sorbitol, asi como la no utilizacion
de productos de higiene o farmacolodgicos que contuviesen
dichos azlcares, objetivandose a los 23 meses de edad una
adecuada ganancia ponderal y normalizacion de los valores
de CDT (1,64%).

En aquellos pacientes con intolerancia hereditaria a la
fructosa, que realizan una baja ingesta diaria de la misma, se
produce afectacion hepatica, consistente en hipertransami-
nasemia, hiperbilirrubinemia, hepatomegalia y alteraciones
de la coagulacion, junto con afectacion tubular proximal
que se manifiesta con microalbuminuria, hiperaminoacidu-
ria, glucosuria y excrecion elevada de acido Urico"?, todos
ellos presentes en el caso descrito.

La sospecha diagndstica obliga a la deteccion de sustan-
cias reductoras en orina (no presentes en nuestra paciente)
y de elevacion de CDT, secundaria al acimulo de fructosa-1-
fosfato, que actlia como inhibidor competitivo de la enzima
fosfomanomutasa, produciendo un defecto de glucosilacion
de la transferrina sérica*. Asimismo, la determinacion de
CDT resulta clave en el seguimiento de estos pacientes, ya
que detectaria la realizacién de una dieta inadecuada®®.
Finalmente, el diagnostico de certeza se obtiene al detec-
tar mutaciones del gen de la aldolasa B> o demostrando el
déficit enzimatico en muestras de tejido afectado.

Aunque la presencia de fiebre en pacientes con
hipertransaminasemia, como ocurria en el caso descrito,
debe hacernos descartar en primer lugar etiologias mas
frecuentes, como infecciones por virus hepatotropos vy
enfermedades autoinmunes®, no debemos olvidarnos de la
descompensacion de las enfermedades metabolicas en el
contexto de un proceso intercurrente febril.
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