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diaca, 3) hipotonia, 4) olor especial del re-
cién nacido (su olor corporal o el de su
orina) y 5) hidrops y malformaciones. En
la 22 fila se apuntan las enfermedades que
mas frecuentemente corresponden a es-
tos cuatro sindromes clinicos. Asi el sin-
drome 1 (convulsiones intratables) sue-
le encontrarse en la hiperglicinemia no ce-
tosica, en las convulsiones B6 o folico-
dependientes y en diferentes trastornos
de la neurotransmision. El sindrome 2 (in-
suficiencia cardiaca) puede ser debi-
do a enfermedades mitocondriales, tras-
tornos de B-oxidacion grasa, enfermedad
de Pompe o sindrome de déficit de gli-
cosilacion de proteinas (CDG). El sindro-
me 3 (hipotonia) suele sustentarse en en-
fermedades mitocondriales, peroxiso-
males, de la B-oxidacion grasa, enfer-
medad de Pompe o sindrome de Willi-
Prader. El sindrome 4 olor especial del
propio recién nacido o de su orina: a ja-
rabe de arce en la leucinosis, a pies suda-
dos en la acidemia isovalérica, a pesca-
do en la trimetilaminuria, ‘a col cocida en
la tirosinemia tipo I. En todo caso, todo
recién nacido cuya orina presente un olor
especial debe ser investigado sobre la
posible presencia de algun acido organi-
co excretado en cantidad anormalmente
elevada en la orina. Por fin, el sindrome
5 corresponde a los posibles antece-
dentes obstétricos de: hidrops, mal-
formaciones, sindrome HELLP, oligo
o hidramnios, que suelen deberse a en-
fermedades de depdsito tipo tesauris-
mosis (grupos de enfermedades lisoso-

P. SANJURJO CRESPO

males y peroxisomales) o en el caso del
sindrome HELLP (fracaso hepatico y pla-
quetopenia en la gestante) a posibles tras-
tornos de la B-oxidacion grasa fetal.

En la 32 fila del algoritmo se describen
las posibilidades terapéuticas corres-
pondientes a los cuatro sindromes cli-
nicos. Asi, en las convulsiones intrata-
bles (y desde el punto de vista metabo-
lico) se ensayaran vitaminas tipo Bs, fo-
lico, folinico y biotina (con independen-
cia de otros tratamientos anticomiciales
sugeridos por el neuropediatra). En la in-
suficiencia cardfaca se aplican coenzi-
mas (tipo Q y riboflavina), ademas de car-
nitina. En la hipotonia se ensaya un tra-
tamiento similar (coenzima Q, riboflavina
y carnitina). En cuanto al enfoque tera-
péutico de un recién nacido con olor es-
pecial va a depender de si acompana o
no a la acidosis metabdlica u otro tras-
torno hidroelectrolitico que deben corre-
girse. En general y como las enferme-
dades de base suelen ser acidemias or-
ganicas, se recomienda restringir las pro-
teinas y utilizar un coktail multivitaminico
(B1, Bs, B2, biotina). Para el ultimo sin-
drome clinico y respecto a posibles te-
saurismosis es necesario efectuar in-
vestigacion molecular para precisar la
entidad clinica y comprobar si es 0 no es
subsidiaria de tratamiento de sustitucion
enzimatica (TES), o trasplante de médu-
la. Mientras tanto, el Unico tratamiento
posible es el sintomatico.

En el caso de que la gestante haya
presentado un sindrome HELLP, es ne-
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