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RESUMEN

El estudio de un caso de HIPERGLICINEMIA NO
CETOSICA (HNC) fue revisado, con el objeto de dar a
conocer esta patologia poco frecuente en nuestra
poblacioén infantil. Se presenta el primer caso en nuestra
literatura, de un paciente Recién Nacido de 4 horas de
vida que presentd crisis convulsivas generalizadas
refractorias al tratamiento anticonvulsivante. El
diagnoéstico definitivo se establecidé por cromatografia
en papel, que determino un incremento de la glicina en
suero y orina. El tratamiento a base de Diazepan, Acido
Folico y Valproato de sodio produjo una mejoria de sus
crisis convulsivas.

INTRODUCCION

La Hiperglicinemia no Cetdsica, es una patologia
expresada como un error congénito del metabolismo de
la glicina, resultante de un defecto en el sistema
enzimatico degradador de la glicina, el cual convierte el
carbono 1 e la glicina a CO2, y el carbono 2 de la glicina
a carbono 3 de la serina. La glicina es un neurotransmisor
inhibitorio del Sistema Reticular del Tallo Cerebral y la
Médula Espinal.

Neurdlogo Infantil, JefedelaSaladeMedicina Pediatrica,
Bloque Materno Infantil-Hospital Escuela. Médico
Titular, Sala de Medicina Pediatrica, Bloque
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El cuadro clinico se caracteriza por lo tanto, por letargia,
hipotonia muscular severa, sacudidas mioclénicas o
crisis convulsivas generalizadas de diverso tipo y de
dificil control. Los pacientes que sobreviven presentan
un retardo mental severo.

El proposito de esta comunicacion es reportaren nuestra
literatura el primer caso documentado clinica y
laboratoriamente de Hiperglicinemia no Cetosica, asi
como poner en alerta a los pediatras, sobre la posibilidad
de errores congénitos del metabolismo como causantes
de crisis convulsiones neonatales de dificil control
farmacologico.

MATERIALES Y METODOS

La determinacion de glicina en orina y plasma fue
realizado por el método de cromatografia en papel,
revelandose los aminoacidos con Ninhidrina (4,5).

REPORTE DEL CASO CLINICO

Se trata de un paciente de 2 meses de edad, masculino,
segundo hijo de un matrimonio sano, joven, sin
antecedentes de enfermedades mentales o convulsivas
en ambas familias, con un embarazo de curso normal,
de término. Parto atendido en medio hospitalario, por
médico, por via vaginal, con Apgar de uno al minuto y
de nueve a los 5 minutos, peso al nacer de 3.2 Kg., talla
de 49 cm., perimetro cefalico de 33 cm.



El cuadro clinico lo inicia a las 4 horas de vida, con crisis
convulsivas generalizadas tonicas en niimero incontable
de veces, por lo que fue manejado con Fenobarbital y
Difenilhidantoina por via intravenosa, logrando un
control parcial délas crisis alrededor del 13° dia de vida.
Se le practico ultrasonografia transfontanelar y
Tomografia Axial Computarizada, reportandose como
normales. A los 28 dias de vida nos es referido para su
evaluacion y manejo, encontrandolo con crisis
convulsivas incontrolables a pesar de estar recibiendo
Fenobarbital y Difenilhidantoina por via oral,
llamandonos la atencion la presencia de hipotonia severa
generalizada y somnolencia importante, respondiendo
practicamente solo a la estimulacion dolorosa. (Fig. #1)

La somatometria reporté de 3 Kg., talla de 51 cm. y
perimetro cefalico de 35.5 cm. Se le practicod
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Electroencefalograma Standard (Fig. # 2), encontrando
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un modelo de Hipsarritmia, razon por la cual se sospecha
la presencia de una enfermedad congénita del
metabolismo, realizando estudio de aminograma
urinario, empleando la técnica de cromatografia en
papel. El resultado fue de un incremento en la glicina, y
por lo tanto la fuerte sospecha de una hiperglicinemia
de la variedad no cetdsica, dada la negatividad de
anormalidad en 4cidos organicos urinarios (Fig. # 3)

(LX)

El estudio de cromatografia en papel de aminoacidos
séricos, reportd también incremento de la glicina,
corroborandose de esta manera e! diagndstico. Se
suspenden los medicamentos anticonvulsivantes
administrados hasta ese momento, y se inicia el
tratamiento a base de Diazepan a dosis de 3 mg. por Kg.
por dia, y de Acido Folico 2.5 mg. por dé. La respuesta
es muy satisfactoria y solo muy ocasionalmente se
presentan crisis convulsivas tonicas con una frecuencia
de 3 a 4 por dia. Se agrega Valproato de Sodio a 40 mg.
por Kg. por dia y se logra un control casi total de las
crisis, con una frecuencia de una crisis leve cada dos o
tres semanas; su estado de alerta mejora notablemente,
aunque sigue muy notoria su hipotonia y su retardo
psicomotor. Los hallazgos clinicos se correlacionaron a
una mejoria en el trazo Electroencefalografico.

DISCUSION

El diagnodstico de Hiperglicinemia no Cetdsica en for-
ma temprana utiliza principalmente parametros clinicos
y de laboratorio. El cuadro clinico descrito en este caso
como en otras series (2), es muy resistente al tratamiento
anticonvulsante tradicional. La busqueda de
mecanismos que puedan lograr una reduccion de las
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altas concentraciones de glicina en los liquidos y tejido
del organismo no ha proporcionado respuestas muy
satisfactorias. (6,10)

Un esfuerzo por mejorar el control de las crisis
convulsivas con el uso de Fenobarbital y
Difenilhidantoina ha sido poco alentador, ya que ha
pesar de usarlas a dosis maximas no se ha logrado el
control de tales crisis (8)

El reciente empleo de Valproato de Sodio ha logrado en
algunos pacientes un control muy ligero de sus crisis
convulsivas. (6).

En algunos casos se ha utilizado las dietas hipoprotéicas
o dietas sintéticas exentas de serina y glicina, que
ocasionalmente producen una reduccion plasmatica de
la glicina, que no modifican las manifestaciones del
retardo mental.

La mayoria de los pacientes con HCN, han sido tratados
con Benzoato de Sodio en un esfuerzo por reducir las
concentraciones de glicinad). El uso de Diazepan y otras
benzodiacepinas a altas dosis, que son conocidos
competidores por los receptores de glicina en el Sistema
Nervioso Central ha dado resultados positivos en
algunos pacientes, obteniendo un control total de las
crisis convulsivas. El tratamiento de la HCN, con Acido
Folico y Metionina fue planteada por De Groot y
colaboradores siendo sustancias que intervienen
donando unidades de carbono unicas para corregir el
metabolismo de la glicina.(3).

Los pacientes tratados con Diazepan hasta la fecha, han
iniciado el medicamento a edades entre los cinco y ocho
meses (7,8), y no se ha podido modificar su retardo en el
desarrollo psicomotor, por lo que sera interesante el
seguimiento mental y fisico de nuestro paciente, el cual
inici6 el tratamiento a edad relativamente temprana.
Desgraciadamente, no sabemos los dafios provocados
por las crisis convulsivas presentadas en el periodo
neonatal.
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