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RESUMEN

Justificacion: La acidemia propiénica (AP) constituye una de las acidemias organicas mas
frecuentes dentro de los errores congénitos del metabolismo (ECM). Las acidemias orgénicas se
originan de defectos enzimaticos congénitos que afectan el catabolismo de los aminoacidos
ramificados (AACR) valina, leucina, e isoleucina. En el caso de la AP, el dafio molecular radica en
la deficiencia de la actividad carboxilasa de la propionil-CoA: una enzima mitocondrial biotina-
dependiente que cataliza la transformacion de propionil-CoA en metilmanolil-CoA, paso
metabolico que hace posible la degradacion de los AACR valina e isoleucina, asi como de los
azufrados metionina y treonina. El diagnostico precoz de la AP es importante para prevenir el
retraso mental y la muerte del nifio afectado. Objetivo: Se presenta el caso de una preescolar
diagnosticada con AP desde el momento del nacimiento que ha evolucionado favorablemente y con
dafio neurol6gico minimo, a pesar de descompensaciones de la enfermedad metabélica que la han
colocado en estado grave y obligado al ingreso hospitalario y la atencion especializada. Descripcion
del caso: Se trata de una nifia de cuatro afios de edad en la que el diagndstico de AP se establecid
ante la ocurrencia en varias ocasiones, desde los primeros dias de vida extrauterina, de rechazo a los
alimentos, vomitos, deshidratacién aguda, acidosis metabdlica grave, toma de la conciencia, y
retraso del desarrollo psicomotor; unido a la aparicién de &cidos organicos en la orina. Hecho el
diagndstico de la AP, se implement6 el correspondiente programa de intervencion alimentaria,
nutrimental y metabélica que contemplé la satisfaccion de los requerimientos diarios de energia, la
eleccion cuidadosa de las fuentes de proteinas alimenticias para evitar aportes excesivos de AACR,
y la suplementacion oral con biotina, carnitina y vitamina By,. La respuesta terapéutica y la
evolucion ulterior de la nifia han sido satisfactorias, y hoy solo quedan dafios residuales del lenguaje
gue se atienden en la consulta hospitalaria de Logopedia. Conclusiones: Las acidemias organicas, y
la AP dentro de ellas, deben sospecharse en todo recién nacido que se presente con manifestaciones
neuroldgicas acompafadas de vomitos, retraso del neurodesarrollo, y acidosis metabdlica de causa
no aclarada. Se logré mejoria del estado nutricional y recuperacion del desarrollo psicomotor luego
de la implementacion del programa de intervencion alimentaria, nutrimental y metabdlica, y el
seguimiento nutricional especializado. Parada Benavente R, del Valle Leyva A, Aglero Mesa 1.
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INTRODUCCION

Las acidemias organicas constituyen
un subgrupo dentro las enfermedades
causadas  por  defectos  enzimaticos
congénitos que afectan el catabolismo de los
aminoécidos ramificados (AACR).>? Dentro
de las acidemias organicas las mas
frecuentes son la enfermedad de la orina de
jarabe de arce (del inglés Mapple Syrup
Urine Disease);® la acidemia isovalérica
(AIV);* la 3-metil-crotonil-glicinuria (3-
MCG);® la acidemia propiénica (AP),*" v la
acidemia metilmalénica (AMM).%®

En las acidemias organicas se produce
la acumulacion en la sangre de los &cidos
carboxilicos como consecuencia de la
imposibilidad del organismo de disponer
correctamente del esqueleto carbonado de
los AACR valina, leucina e isoleucina. El
catabolismo y utilizacion de los aminoacidos
treonina 'y metionina también  estan
afectados. Las cantidades acumuladas en
exceso en la sangre de estos acidos
carboxilicos se excretan ulteriormente en la
orina, lo que provee la base para la deteccion
de los mismos mediante técnicas
cromatogréficas.'®**

La AP es causada por la deficiencia de
la actividad carboxilasa de la propionil-CoA:
una  enzima mitocondrial biotina-
dependiente que es necesaria para la
metabolizacion de la propionil-CoA. La AP
se hereda con carécter autosémico recesivo.”
" Luego, el nifio debe recibir de cada
progenitor una copia andémala del gen
codificante de la enzima para que presente la
enfermedad. La enzima se compone de dos
subunidades a y B las que, a su vez, estan
codificadas por los correspondientes genes
PCCA y PCCB. El dafio genomico se
traslada entonces al dafio protedmico, y con
ello, a la expresion defectuosa de la
estructura y la funcionalidad de la enzima.

La AP tiene como caracteristica
principal una acidosis metabodlica grave con
valores del pH sanguineo < 7.25 y del
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bicarbonato (HCOs) sérico < 15 mmol.L™.*
La acidosis metabdlica en la AP se
acomparia ademas de cetonemia, cetonuria, e
hiperamoniemia de intensidad variable.” La
glicemia basal y el acido lactico serico
suelen estar dentro de valores normales o,
por el contrario, elevados. Los pacientes
afectados de AP  pueden  exhibir
pancitopenia.

La AP muestra una incidencia de 1 en
cada 50,000 casos. En los Estados Unidos se
presenta un caso de la enfermedad por cada
35,000 nacimientos.'® Por el contrario, en la
Arabia Saudita se puede contabilizar un
enfermo por cada 3,000 nacimientos.**

El debut de la AP puede ocurrir en la
etapa neonatal, o en edades mas tardias.™
Aunque la AP puede manifestarse de
acuerdo con diferentes patrones clinicos, la
presentacion neonatal es una de las formas
mas habituales. Los sintomas de la AP
neonatal se presentan desde la primera
semana de vida extrauterina, y comprenden
anorexia y rechazo a los alimentos, vomitos
y deshidratacion, pérdida de peso corporal, y
disminucion  del tono  muscular y
convulsiones. Todos estos sintomas pueden
culminar en un coma agudo. Los dafios
neuroldgicos pueden causar retraso del
desarrollo psicomotor, que se agravaria y se
profundizaria si la AP no se detecta a
tiempo, y no se corrige.’® La AP también
puede ocasionar disfuncién renal’’ 'y
miocardiopatia.’®

El tratamiento de la AP se ajusta al
cuadro clinico de presentacion y la
sintomatologia predominante. En los casos
agudos se debe restablecer el equilibrio
hidrico, corregir la acidosis metabdlica y los
trastornos del medio interno, yugular las
convulsiones 'y superar el coma. En
ocasiones pueden ser necesarias la dialisis
renal y la exsanguineo transfusion para la
remocion de las cantidades toxicas de los
acidos carboxilicos acumulados.
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Tabla 1. Las acidemias orgénicas. Pasos criticos en la utilizacion celular de los &cidos carboxilicos,
deficiencias moleculares, y efectos toxicos.

Condicién Paso critico Deficiencia molecular Efectos toxicos
Enfermedad Descarboxilacion Deficiencia en la actividad Concentraciones elevadas
de laorinade oxidativa de los cetodcidos del complejo de la en la sangre de

jarabe de arce

provenientes de los
aminoécidos ramificados
valina, isoleucina y
leucina

deshidrogenasa de los
cetoacidos de cadena
ramificada

aminodacidos de cadena
ramificada y alo-leucina

Acidemia Conversion de la Deficiencia de la enzima Acumulacién en la sangre

isovalérica isovaleril-CoA en 3-metil-  mitocondrial deshidrogenasa  de los derivados de la
crotonil-CoA de la isovaleril-CoA (IVD) isovaleril-CoA

3-metil- Conversion de la 3-metil-  Deficiencia de la carboxilasa  Elevacion en la sangre de la

crotonil- crotonoil-CoA en 3- de la 3-metil-crotonil-CoA concentracion de la 3-

glicinuria metilglutaconil-CoA hidroxi-isovaleril-carnitina

Acidemia Interconversion de la e Deficiencia de la enzima Acumulacién en la sangre

metilmaldnica

metilmalonil-CoA en
succinil-CoA como paso
previo a la entrada del
sustrato en el ciclo de
Krebs

mitocondrial mutasa de la
metilmalonil-CoA (MMCM)
e Defectos de la biosintesis
del cofactor
adenosilcobalamina
(derivado de la vitamina By,)
de la MMCM

del 4cido metil-malonico

Acidemia
propidnica

Utilizacién de la proponil-
Coa

Deficiencia de la carboxilasa
de la propionil-CoA

Elevacion en la sangre de
los derivados de la
propionil-CoA: &cido 3-
hidroxi-propionico, acido
3-metil-citrico, propionil-
carnitina

Acumulacién en la sangre
de los &cidos grasos de
cadena impar

Fuente: Construccidn propia de los autores con elementos tomados de la literatura consultada.

Lograda la estabilidad hemodindmica
y metabodlica del enfermo, se procede al
disefio, implementacién y conduccion del
correspondiente programa de intervencion
alimentaria, nutrimental y metabolica. Tal
programa se ocupara de la satisfaccion de los
requerimientos diarios de energia para
sostener el crecimiento y desarrollo, la
eleccion de las fuentes de proteinas
alimenticias, y el aporte de las cantidades
estrictamente necesarias de aminoacidos
esenciales (los AACR entre ellos) para no

sobrecargar los mecanismos ya afectados de
degradacion y disposicion de los mismos.

En Cuba la AP es una enfermedad
poco frecuente, y los reportes de la misma
son escasos.”’ Hasta donde se tengan
noticias, el caso que se presenta en este texto
es el primero sobre la existencia de la AP en
la provincia Camaguey.
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Figura 1. Rutas metabolicas de utilizacion de los aminoacidos de cadena ramificada.
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Fuente: Construccidn propia de los autores con elementos tomados de la literatura consultada.

PRESENTACION DE CASO La nifia fue atendida a los 10 dias de
nacida debido a un cuadro agudo de vémitos
El caso se presenta de una nifia en incoercibles, deshidratacion grave,
edad preescolar, con cuatro afios de vida, de somnolencia, toma de la conciencia,
piel mestiza, procedente de una comunidad convulsiones, y rapida evolucion hacia el
rural del municipio Céspedes de la provincia coma. A estos sintomas se les sumaron la
Camaguey, de la que no tenian antecedentes hipotonia  muscular  generalizada. La
perinatales a destacar. La nifia fue hija de gravedad del cuadro clinico obligd a la
una madre adolescente, quien tenia 17 afios hospitalizacion, el internamiento en la
de edad cuando la misma naci6. Las Unidad de Cuidados Intensivos Pediétricos,
condiciones socioecondmicas familiares eran y la intubacion endotraqueal y la ventilacion
poco favorables para el nacimiento y la mecanica.

crianza de la nifia.
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Tabla 2. Requerimientos de energia, proteinas y aminodcidos de cadena ramificada segin la edad del

sujeto.
Edad Energia Proteinas Aminoéacidos, mg.kg™.24 horas™
kcal.kg™.24 horas™ g.kg™".24 horas™ Valina Isoleucina Treonina

15 — 30 dias 105.0 2.2 93 70 87
12 meses 101.0 15 93 70 87
2 afnos 100.0 1.2 38 31 37
3 afos 95.0 1.1 38 31 37
4 afios 90.0 1.1 38 31 37

Fuente: Construccion propia de los autores con elementos tomados de la literatura consultada.

Durante la estancia hospitalaria se
constatd la presencia de acidosis metabdlica
grave y persistente dada por un pH < 7.28,
HCO; < 9 mmol.L™?, y una brecha anionica
(del inglés anion gap) > 16: un indicador
éste de la deplecion grave ocurrida en los
iones HCO3 que no compensa la suma de los
iones Na® y K. Adicionalmente, se
constataron cifras séricas de amoniaco > 150
pumol.L™®, lo que sin duda fue percibido
como un factor contribuyente de forma
independiente al agravamiento del cuadro
neuroldégico.

Los sintomas concurrentes, y la
gravedad de los mismos, en una nifia de tan
corta edad, hicieron pensar al equipo
multidisciplinario de atencién en un error
congénito del metabolismo (ECM) a tipo
acidemia organica. La AP se confirmo
ulteriormente mediante la identificacion de
acidos organicos en la orina de la paciente.

Superado el momento agudo, se
procedi6 a la evaluacién del estado
nutricional, y la estimacion de los
requerimientos de nutrimentos, energia y
nitrdgeno proteico. Los requerimientos
nutrimentales (energia incluida) fueron
empleados en el disefio de los esquemas de
alimentacion complementaria y lactancia
artificial. Las cantidades estimadas de
energia y nitr6geno proteico fueron las
necesarias para asegurar las tasas esperadas
de crecimiento y desarrollo de la nifia.

Las cantidades estimadas de proteinas
tuvieron en cuenta el contenido en valina,
isoleucina y treonina de las fuentes de
proteinas alimenticias. Se recuerda que estos
aminoacidos son esenciales, y por lo tanto,
deben ser aportados con la dieta regular para
prevenir estados deficitarios | carenciales de
los mismos. No obstante, las cantidades que
se aporten de tales aminoacidos seran
aquellas que puedan ser utilizadas
eficientemente por el organismo sin que ello
resulte en la acumulacion toxica de los
productos del metabolismo de los mismos.
Algunos ejemplos de alimentos que
contienen AACR son el queso y el requeson,
las carnes blancas (aves y pescado) y las
carnes rojas, las leguminosas (como las
lentejas y el frijol de soja), y el huevo.®

Los esquemas de alimentacion
complementaria y lactancia artificial se
complementaron con la prescripcion de L-
carnitina, biotina, y vitamina B, en
cantidades suplementarias La L-carnitina
favorece la utilizacion mitocondrial de los
acidos grasos poliinsaturados de cadena
larga. Por su parte, la biotina actia como
coenzima de la actividad carboxilasa de la
propionil-CoA facilitando las reacciones de
carboxilacion y transcarboxilacion del acido
propionico, asi como el metabolismo de la
leucina. Por dltimo, la vitamina B, participa
en las reacciones de metilacion y activacion
del acido folico, contribuyendo de esta
manera a una mejor utilizacion de los &cidos
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tricarboxilicos derivados del metabolismo de
los AACR.

Hecho el diagnostico de la AP,
compensado el cuadro hemodindmico y
metabolico, reducida la hiperamoniemia, e
implementado el programa de intervencion
alimentaria, nutrimental y metabdlico, se
decidid el egreso de la nifia, y el seguimiento
ambulatorio regular.

Parada Benavente, Valle del Leyva, Agiero Mesa

caso el metronidazol) para limitar la
produccion de &cido propionico por las
bacterias presentes en el intestino grueso. La
gravedad de la acidosis metabdlica (y la
respuesta terapéutica) se evalua de las cifras
séricas de amoniaco, y los valores de pH y
bicarbonato.

Durante la reanimacion vy la
rehabilitacion de la nifia se interrumpe el

Tabla 3. Contenido de aminoacidos de cadena ramificada de acuerdo con el grupo de alimentos. No se

pretende que la lista sea exhaustiva.

Grupo de alimentos

Aminoacidos de cadena ramificada

(mg/100 g de proteinas totales)

Valina Leucina Isoleucina
Leche y lacteos 690 640 600 — 700
Carnes 700 —800 1,000 600 — 700
Pescados 611 810 478
Huevos 742 880 664
Leguminosas 582 843 543
Cereales 510 810 380
Viandas y tubérculos 467 603 377
Frutas 370 440 290
Vegetales 410 460 350
Aceites, grasas y mantecas 670 830 580

Fuente: Construccidn propia de los autores con elementos tomados de la literatura consultada.

En los siguientes 4 afios se registraron
varios ingresos hospitalarios de la nifia en
medio de cuadros de descompensacion de la
enfermedad metabolica debido a infecciones
respiratorias y/o transgresiones alimentarias.
El ultimo de ellos ocurrié en Noviembre del
2018. Sea por ingresos excesivos de fuentes
alimenticias de AACR, la aparicién de
vomitos, diarreas y deshidratacion aguda; o
los cambios subsiguientes a una respuesta
inflamatoria aguda tras la infeccion
microbiana, lo cierto es que en la nifia se
instala una acidosis metabdlica grave que
conlleva la rehidratacion, la depuracién
extrarrenal de las cantidades toxicas de
acidos organicos, la rehabilitacién del medio
interno, y el uso de antimicrobianos (en este

aporte de proteinas, y se monitorea el estado
del amoniaco sérico. La actuacion
nutricional se limita al aporte de las
cantidades de energia para aminorar el
hipercatabolismo proteico. Una vez que el
amoniaco sérico desciende por debajo de los
100 umol.L?, se reintroducen las proteinas
alimenticias lenta y progresivamente hasta
alcanzar las metas nutricionales
preestablecidas en el programa de
intervencion. También se restablece la
suplementacién con L-carnitina, biotina y
vitamina B, para una mejor utilizacion de
los aminoéacidos aportados.

En ocasion de la dltima interconsulta
se comprob6 que la nifia mostraba un
aspecto externo adecuado para la edad, y
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desarrollaba las actividades que le eran
propias como jugar, correr, e interactuar con
las deméas personas y con el medio que le
rodea. La evaluacibn antropométrica
devolvid los siguientes resultados: Talla
para la edad: percentil 3; Peso para la edad:
Percentil 25; y Peso para la talla:
percentiles 25 — 50; respectivamente. En la
esfera siconeuroldgica el lenguaje es la
propiedad mas afectada, motivo por el cual
se mantiene bajo la atencion del
Departamento de Logopedia y
Rehabilitacion infantil de la provincia.

DISCUSION

En este ensayo se ha presentado el
caso de una acidemia organica a tipo AP en
una recién nacida. A pesar de las graves
complicaciones sufridas en el tiempo
transcurrido, se logro la supervivencia de la
nifia, y la continuidad de las tasas propias de
crecimiento y desarrollo extrauterino. En la
ultima evaluacién nutricional completada
cuando la nifia arrib6 a los 4 afios de edad
solo fue de destacar un valor de la talla para
la edad correspondiente con el percentil 3 de
las tablas de referencia, lo que apuntaria
hacia un riesgo aumentado de “stunting” (o
lo que es lo mismo, detencion del
crecimiento lineal), y que debe alertar al
equipo béasico de trabajo para las
intervenciones requeridas.

Se han descrito dos formas clinicas de
la. PA# Una de ellas es la forma de
presentacion neonatal de la enfermedad, y
que se manifiesta en los primeros dias de
vida extrauterina en un recién nacido por
demas aparentemente sano. La cohorte
sintomatica es variada a la vez que
dramatica, y en ella predomina el letargo
(que suele progresar hasta el coma), la
hipotonia muscular, y la acidosis metabdlica
grave con una brecha anionica elevada.

Tal parece que esta forma neonatal
comporta una elevada mortalidad.”® Para
cuando se tiene una posible certeza
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diagnostica, puede ser demasiado tarde para
el nifio, quien suele desarrollar una
insuficiencia respiratoria aguda que conduce
a la intubacion y la ventilacion mecénica.
Aun esta medida heroica no es suficiente
para salvar la vida del nifio. Este podria
haber sido el caso descrito en un recién
nacido que fue atendido en un hosPitaI
pediatrico de la provincia Pinar del Rio.?

El caso desarrollado en este texto se
ajusta a la PA de debut neonatal, pero es
probable que la nifia probando muestre
todavia actividad (aunque sea residual) de la
enzima carboxilasa de la propionil-CoA
como para responder favorablemente a la
terapéutica implementada, y con ello,
asegurar la supervivencia de la misma.**

Como se describe en los textos
especializados, y como el equipo de trabajo
ha comprobado con este caso clinico, la AP
es una enfermedad que suele evolucionar por
crisis o descompensaciones agudas. Tales
crisis pueden ser desencadenadas por
infecciones respiratorias altas, 0
transgresiones alimentarias. Cuando
sobreviene una crisis, se requiere de
hospitalizacién inmediata y tratamiento
intensivo para evitar la muerte del nifio
primero, y asegurar la mejor calidad de vida
durante los periodos intercrisis, después. El
tratamiento intensivo se encamina a la
correccion de la acidosis metabdlica que
aparece y progresa (y que suele ser grave)
incluso mediante medidas heroicas como la
depuracion extrarrenal y la exsanguineo-
transfusion.?

La restriccion de las proteinas
dietéticas seria necesaria también para
controlar la azotemia y la hiperamoniemia.?®
Una vez que las cifras séricas de amoniaco
disminuyen por debajo de 100 umol.L?, y se
ha logrado el balance acido-basico, las
proteinas alimenticias se reintroducen lenta y
progresivamente hasta alcanzar las metas
nutrimentales previstas en el régimen de
mantenimiento. Un mejor aprovechamiento
de las proteinas aportadas con la dieta es
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posible  (y  factible) mediante la
suplementacion con L-carnitina, biotina y
vitamina Bj,. La carnitina esta involucrada
en la internalizacion de los acidos grasos de
cadena larga para la degradacion ulterior
dentro de la ruta de la B-oxidacion de los
acidos grasos a nivel de la matriz
mitocondrial.”’ La biotina es la coenzima
que acompafia a la actividad carboxilasa de
la propionil-CoA, y un aporte aumentado de
la misma coadyuvaria a una actividad
enzimatica superior, y con ello una mejor
disposicion de los AACR.? Por su parte, la
vitamina B12 es la coenzima de la actividad
mutasa de la metil-malonil-CoA, que
cataliza uno de los pasos clave de la
oxidacion de los AACR. Asi, se desplazaria
la velocidad de la ruta metabolica en el
sentido de favorecer el catabolismo de los
AACR vy prevenir en consecuencia los
productos  toxicos  originados  como
consecuencia de la sobrecarga de la ruta.?

El uso de antimicrobianos como el
metronizadol podria ser necesario ademas
para limitar la produccion de &cido
propidénico (y otros &cidos grasos de cadena
corta) por las bacterias intestinales, y asi,
contener la presencia en la sangre de los
derivados tdéxicos del metabolismo de los
AACR.*®

No obstante las medidas médicas y
nutricionales hechas, la AP no pasa sin dejar
huellas.®*® La nifia, cuyo caso ha sido
reseflado en esta exposicion, todavia hoy
sufre de trastornos del lenguaje que estan
siendo atendidos mediante intervencién
logopédica intensiva. Nuevas
investigaciones  deberian  hacerse para
demostrar la naturaleza de tales trastornos
del leguaje, y si éstos se deben a trastornos
adquiridos durante el proceso de aprendizaje
del habla, o por el contrario, representan
dafios estructurales del area de Broca: el
centro articulador del habla.

La AP se hereda con un patron
autosdmico recesivo. La ocurrencia de este
caso en la provincia de Camaguey plantea la
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posibilidad cierta de la existencia de
portadores de copias defectuosas de los
genes codificantes de la enzima carboxilasa
de la propionil-CoA dentro de la poblacion
asentada en la region, y con ello, la aparicién
de nuevos casos de la AP. Se justificarian
entonces los estudios genéticos comunitarios
que sean necesarios para establecer la
frecuencia y la distribucion de estos genes, y
con ello, trazar un mapa de riesgo de la AP y
por extension otras acidemias orgénicas.®

CONCLUSIONES

Ante un recién nacido con manifestaciones
de intoxicacién aguda, convulsiones, toma
de la conciencia con rapida evolucion hacia
el coma, acidosis metabdlica grave con un
AG aumentado, y retraso del desarrollo
psicomotor, la AP deberia ser una de las
primeras consideraciones diagnosticas a
hacer. El diagndstico temprano, y la
intervencion alimentaria, nutrimental vy
metabolica oportuna, pueden ser
determinantes en el aseguramiento de la
supervivencia del nifio, y la evolucion
ulterior libre de complicaciones y/o secuelas.

SUMMARY

Rationale: Propionic acidemia (PA) is one of the
most frequent organic acidemias among the
inborn errors of metabolism (IEM). Organic
acidemias originate from congenital enzymatic
defects affecting the catabolism of the branched-
chained aminoacids (BCAA) valine, leucine, and
isoleucine. Regarding AP, molecular damage
lies in the activity of the propionyl-CoA
carboxylase: a biotin-dependent mitochondrial
enzyme catalyzing the transformation of
propionyl-CoA into methyl-manolyl-CoA,
metabolic step allowing the degradation of the
BCAA valine and isoleucine, as well as those
sulfur-containing ones such as methionine and
threonine. Early diagnosis of PA is important in
order to prevent mental retardation and death of
the affected child. Objective: The case is
presented of a 4 years-old girl diagnosed with
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PA at birth whom has shown a favorable
evolution with minimal neurological damage, in
spite of the relapses of the metabolic disease
causing severe complications and prompting
hospital admission and specialized medical care.
Case description: The case is of a 4 years-old
girl in whom PA diagnosis was made in the
presence in several occasions, from the very first
days of extrauterine life, of food aversion,
vomiting, acute dehydration, severe metabolic
acidosis, loss of consciousness, and retardation
of psychomotor development; along with the
onset of organic acids in urine. Once PA
diagnosis was made, the corresponding food,
nutritional and metabolic program was
implemented contemplating satisfaction of the
daily energy requirements, careful selection of
food sources of proteins in order to avoid
excessive intakes of BCAA, and oral
supplementation with biotine, carnitine and B,
vitamin. Therapeutic response and further
evolution of the girl have been satisfactory, and
as of today only residual damage of the
language remains that is assisted at the hospital
Service of Logopedics. Conclusions: QOrganic
acidemias, and PA among them, must be
suspected in every newlyborn presenting with
neurological manifestations accompanied with
vomiting, retardation of neurodevelopment, and
metabolic  acidosis of unknown  origin.
Improvement of nutritional status and recovery
of psychomotor development were achieved after
implementation of the food, nutritional and
metabolic program, and specialized nutritional
follow-up. Parada Benavente R, del Valle Leyva
A, Aguiero Mesa 1. Propionic acidemia:
Diagnosis, intervention and therapeutic response
in a case of the disease in Camagiiey. RCAN Rev
Cubana Aliment Nutr 2020;30(2):562-572.
RNPS: 2221. ISSN: 1561-2929.

Subject headings: Propionic acidemia /
Acidosis / Hyperammoniemia.
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