DEFECTOS DE LA B-OXIDACION

DE LOS ACIDOS GRASOS

¢(QUE OCURRE EN EL CASO DE UN
NINO/A QUE NACE CON UN DEFECTO
DE LA B-OXIDACION?

El nino nace en general sin problemas y el debut
se produce a menudo en la lactancia, asociado a
procesos febriles, ejercicio prolongado, infeccio-
nes, intervenciones quirdrgicas, con pérdida de
apetito y vomitos. Cuando las necesidades ener-
géticas del nifo son superiores al aporte externo
de glucosa vy al que le proporciona la degrada-
cion del glucodgeno hepatico, se pone en marcha
la B-oxidacion de los &cidos grasos. Si esta via
esta interferida por un defecto en la misma o en
el metabolismo de la carnitina, se produce una
hipoglucemia hipocetésica, que puede condu-
cir al coma, ya que el fallo de sintesis de acetil-
CoA se traduce en un defecto de la formacion de
cuerpos cetonicos. Pueden presentarse signos
de fallo hepatico con hiperamoniemia.

Se han descrito mas de 22 defectos en los distin-
tos pasos de la B-oxidacion y por ello el espectro
de sintomas clinicos es muy amplio, abarcando
desde pacientes asintomaticos o con una leve
hipotonia hasta debilidad muscular y cardiomio-
patia. Las manifestaciones clinicas dependen del
nivel al cual se halla interferida la via metabdlica,
de la toxicidad de los metabolitos acumulados, y
de la actividad enziméatica residual.

ayuno e { Beta-oxidacion S
ejercicio -
- TAcido graso | 5 .

fiebre

glucdgeno
Acil-CoA + carnitina

dglucosa
N

ﬁ ICuerpos cetonicos

1 neoglucogénesis

Hipoglucemia hipocetésica ‘
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¢{QUE HAY QUE HACER PARA EVITAR
LAS CONSECUENCIAS DE UN DEFEC-
TO DE LA 3-OXIDACION?

El tratamiento de los defectos de la 3-oxidacion se
basa en prevenir la hipoglucemia, lo que se consi-
gue: 1) evitando el ayuno prolongado, mediante
una dieta fraccionada, 2) mediante una dieta rica
en hidratos de carbono, con restriccion de grasas,
3) administrando suplementos de: a) L-carnitina
(indispensable en pacientes con déficit primario de
carnitina), b) riboflavina, en la deficiencia multiple
de deshidrogenasas, c) MCT, en las deficiencias
que impliquen los acidos grasos de cadena larga.

Los defectos de la B-oxidacion son enfermedades
graves si no estan diagnosticadas. Sin embargo, i
se diagnostican y tratan lo antes posible sus con-
secuencias se pueden evitar 0 minimizar, mejoran-
do asi la calidad de vida de estos pacientes.
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({QUE SON LOS DEFECTOS DE LA desde el tejido adiposo (grasa corporal). Se activan de Krebs y también en la formacion hepética de

B-OXIDACION DE LOS ACIDOS GRASOS? en forma de acil-CoA y se transportan unidos a la cuerpos cetdnicos. Estos proporcionan la ener-
carnitina dentro de la mitocondria y alli se oxidan. gla necesaria para suplir la falta de glucosa indis-

Son enfermedades hereditarias del metabolismo La B-oxidacion de los acidos grasos proporciona pensable en algunos tejidos como el cerebro. El

de las grasas. hasta el 80% de la energia requerida por el orga- musculo esquelético y cardiaco utiliza los acidos
nismo en el ayuno prolongado. grasos como sustrato energético.

¢{QUE SON LOS ACIDOS GRASOS?

¢CUANDO SE PRODUCE UN DEFEC-

Son compuestos en cadena de diferente longitud arors TO DE LA 3-OXIDACION?
- o ficbre '
que constituyen una de las principales fuentes de Latucogeno g
energia, especialmente para el corazén y el mus- | Aci-GoA + camitina Puede producirse un defecto en B-oxidacion
culo esquelético. Ylucosa cuando alguno de los procesos implicados en

Todos los seres vivos necesitan energia para cre- esta via metabdlica no se realiza correctamente.

cer, moverse, pensar y realizar cualquier otra ac- “_e“,_m El defecto puede estar localizado directamente
tividad. También necesitamos energia para que neoglucogénesis @v\j en la B-oxidacién o indirectamente en el trans-
funcionen todas las reacciones metabdlicas que - l porte o metabolismo de la carnitina. Como
permiten la vida. La energia se produce por la oxi- N = G % consecuencia de alguno de estos defectos
dacién principalmente de los azlcares (glucosa) y % W pueden acumularse compuestos que no se han
los acidos grasos dentro de las mitocondrias. oxidado correctamente y que pueden ser toxi-
Cos si estan en exceso. Ademas se produce un
c-’QUE ES LA CARNITINA? defecto en la sintesis de acetil-CoA, que causa
Fuentes celulares de energia un fallo en la producciéon de energia a través del
— e e La carnitina es un compuesto indispensable para el ciclo de Krebs, un defecto en la sintesis de cuer-
: e o ’ transporte de los 4cidos grasos de cadena larga pos cetonicos y un descenso de los valores de
Piruvato desde el citosol a la mitocondria. Se sintetiza en el hi- glucosa (hipoglucemia).
5 i el gado 'y en el rifidn y también se aporta con la dieta. ,
Acim_m v 520 ¢POR QUE SE PRODUCE UN DEFECTO
\’ . . HEREDITARIO EN LA B-OXIDACION?
Krebs AcetilCon ¢COMO SE OXIDAN LOS ACIDOS GRASOS?
o mitocondria L. . . Cada una de las proteinas que constituyen la via
LQS aadqs grasos se pmdan dent.ro de la mitocon- de la B-oxidacion o del metabolismo de la carni-
dria mediante una serie de reacciones en cadena,

tina esta determinada genéticamente (codifica-
da). Cuando se produce una mutacion (cambio

¢CUANDO SE OXIDAN LOS ACIDOS GRASOS? prooceos d(j red“ﬁc'%”{de “‘i‘”fferel%c'a de e'eCt;(?l‘ estable y hereditario) en un gen que codifica
Nes. £n cada vuetla de ia espiral e lioera un acetii- alguna de estas proteinas, ésta muestra alte-

%;ﬁoé se feoggit':wmaagloiolag{)aestg ge,di(;%ﬁar::;gﬁ raciones en su concentracion o estructura que
» QU nu xidacl pueden alterar su funcién. Se dice que existe un

|'Cg mpolleta detglllradamon de l,[a ct;adena. Etl acgt|||—Qo|A error congénito de la B-oxidacion o del metabo-
iberado se utiliza como sustrato energético del ciclo lismo de la carnitina.

que actlian como una espiral, en los que intervienen

Durante el ayuno vy el gjercicio prolongados o0 en
procesos febriles en los que hay grandes necesi-
dades energéticas la energia que aporta la gluco-
sa es insuficiente y los acidos grasos se movilizan





