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El primer caso fue un varón de 25 días 

de vida, que ingresó por vómitos bi-

liosos y deposiciones líquidas que se 

habían iniciado cuatro días antes. Era 

el segundo hijo de unos padres primos 

hermanos. Al ingreso destacaba desnu-

trición leve, hipotonía e hipoactividad. 

Presentaba acidosis metabólica normo-

clorémica. Tras una discreta mejoría al 

estar sometido a dieta absoluta, se ini-

ció alimentación, observándose mala 

tolerancia, deterioro neurológico, pan-

citopenia, fallo hepático e insuiciencia 
renal.

Posteriormente, al instaurar nutrición 

parenteral, se constató anemia microan-

giopática junto con una mayor trombo-

penia (hemoglobina 6,7 g/l, plaquetas 

10 000/mm3) y agravamiento de su in-

suiciencia renal. Se diagnosticó SHU 
atípico. Además, realizó varios episo-

dios convulsivos con datos de encefa-

lopatía en el electroencefalograma. Fue 

exitus a los 20 días de ingreso, momento 

en el que presentaba un fallo renal grave 

(creatinina 1,3 mg/dl, urea 193 mg/dl, 

potasio 6,6 mEq/l).

El segundo caso era un varón de 24 días 

de vida, que fue conducido al hospital 

por una pérdida de peso del 7 % desde 

el nacimiento, hipotonía y mal estado 

general. Los padres eran, también, pri-

mos hermanos. Ingresó con el diagnós-

tico de sospecha de sepsis (aumento de 

reactantes de fase aguda y hemocultivo 

positivo a estailococo coagulasa posi-
tivo). Tenía, asimismo, acidosis meta-

bólica normoclorémica. Se pautó anti-

bioterapia y se dejó en dieta absoluta, 

con buena respuesta clínica. Al iniciar 

las tomas, se observó una mala tole-

rancia, diicultad respiratoria, deterioro 
neurológico, pancitopenia y fallo hepá-

tico. En ese momento, se diagnosticó 

una miocardiopatía dilatada con dismi-

nución de la fracción de eyección, que 

se normalizó después de suspender la 

alimentación. Se inició, posteriormen-

te, nutrición parenteral, momento en el 

que se apreció un fallo renal (oligoa-

nuria, creatinina 1 mg/dl, urea 90 mg/

dl), acompañado de anemia y trombo-

penia (hemoglobina 7,7 g/l, plaquetas 

21 000/mm3). Por este motivo se inició 

related bacteraemia due to Achromobacter 

xylosoxidans subspecies xylosoxidans in 

a haemodialysis unit. Eur J Clin Microbiol 

Infect Dis 2005;24(11):727-32.

M. Eugenia Palacios-Gómez, Adoración 

Martín-Gómez, Sergio García-Marcos

Unidad de Nefrología. Hospital de Poniente.  

El Ejido, Almería.

Correspondencia: M. Eugenia Palacios Gómez

Unidad de Nefrología. Hospital de Poniente. 

Carretera de Almerimar, S/N. 

04700, El Ejido, Almería. 

eugeniapgomez@gmail.com

mariaeugenia.palacios@ephpo.es

Aciduria metilmalónica 
con homocistinuria. 
Una causa muy poco 
frecuente de fallo renal 
en el período neonatal

Nefrologia 2014;34(4):xx
doi:10.3265/Nefrologia.pre2014.May.12058

Sr. Director:

La aciduria metilmalónica con homo-

cistinuria (AMMH) es un trastorno 

metabólico congénito infrecuente y 

heterogéneo del metabolismo de la vi-

tamina B12 o colabalamina (cbl). El 

defecto origina una reducción en los 

niveles de las coenzimas adenosil y 

metilcobalamina, que causa una reduc-

ción en la actividad de sus respectivas 

enzimas metilmalonil-CoA mutasa y 

metionina sintetasa. La consecuencia 

es un acúmulo de ácido metilmalónico 

y homocisteína en sangre y tejidos, con 

un incremento en la excreción urinaria 

de ambos compuestos1. Se han descrito 

varias formas de la enfermedad: cblC, 

cblD y cblF. La presentación neonatal 

de esta entidad incluye fallo de medro, 

encefalopatía, retraso psicomotor, alte-

raciones hematológicas de las tres series 

y afectación renal1. Presentamos dos ca-

sos diagnosticados en nuestro servicio, 

que fallecieron por un síndrome hemo-

lítico urémico (SHU) atípico asociado a 

insuiciencia renal grave.

En el caso 1, la paciente tenía múltiples 

factores para desarrollar la infección 

por AX: contacto con animales, malas 

condiciones socioeconómicas, mala hi-

giene personal y ser portadora de CVC. 

Por todo ello, pensamos que fue el foco 

primario de la infección. La retirada del 

catéter y el tratamiento antibiótico espe-

cíico resolvieron la bacteriemia.

En el caso 2, la colonización de la pró-

tesis pudo deberse a transmisión por la 

ropa o las manos del personal de la uni-

dad, ya que no usamos viales multidosis 

ni hubo otras infecciones en la unidad 

que pudieran relacionarse con contami-

nación del líquido de diálisis. En este 

caso, y como cabía esperar, no se con-

siguió la erradicación del germen hasta 

no retirar el material protésico, pese a 

recibir varias tandas de antibiótico diri-

gido según antibiograma. Además, es el 

primer caso descrito en la literatura de 

contaminación por AX de fístula.
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Dear Editor,

Cat scratch disease (CSD) is an 

infectious disease that usually presents 

as a self-limiting illness characterized 

by regional lymphadenopathy, fever and 

constitutional symptoms in association 

with a cat scratch or bite.1-4 In most cases, 

Bartonella henselae is the etiologic agent 

and cats are important reservoirs.2-5

cremento de los niveles plasmáticos de 

ácido metilmalónico y homocisteína. 

Esta última modiica las propiedades 
antitrombóticas del endotelio vascu-

lar al interferir en la inhibición de la 

agregación plaquetaria mediada por 

óxido nítrico, lo que favorece la unión 

del activador del plasminógeno tisular 

al endotelio. La consecuencia es un in-

cremento de la expresión endotelial de 

procoagulantes. Además, la homocis-

teína tiolactona, metabolito de la ho-

mocisteína, puede causar daño celular 
al inducir un acúmulo intracelular de 

radicales libres y el ácido metilmalóni-

co puede interferir en el metabolismo 

mitocondrial de las células renales. La 

asociación con el SHU es infrecuente, 

aunque descrita, sobre todo, en neo-

natos3,4, como se conirmó en nuestro 
caso 1 y se sospechó en el caso 2. En 

el momento del debut neonatal muchos 

pacientes tienen ya insuiciencia renal, 
que puede ser reversible con un trata-

miento precoz (hidroxicobalamina, be-

taína, folato y restricción proteica)4,5, 

lo que no ocurrió en nuestros casos, 

dado el diagnóstico tardío. Por ello, es 

fundamental una sospecha clínica pre-

coz, con lo que se puede intentar mejo-

rar, en lo posible, la función renal.
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hemoiltración veno-venosa continua. 
Aunque se desconoce la presencia de 

esquistocitos, se sospechó que padecía 

un SHU atípico. La ecografía cerebral 

mostró una atroia cortical severa. A 
los 30 días del ingreso se conirmó el 
diagnóstico de AMMH. Ante el mal 

pronóstico, se decidió una limitación 

del esfuerzo terapéutico.

Los datos más destacados del estudio 

metabólico y genético de ambos pa-

cientes, necesarios para el diagnóstico, 

se muestran en la tabla 1. Nuestros pa-

cientes estaban afectos de la variante 

más común de la enfermedad (cblC), 

que está causada por mutaciones ho-

mocigotas o heterocigotas compuestas 

en el gen MMACHC [methylmalonic 

aciduria (cobalamin deiciency) cblC 
type, with homocystinuria], que está 

localizado en el cromosoma 1p34.

En la AMMH es típico que acontezca 

un período libre de síntomas, ya que 

para que comiencen los síntomas clíni-

cos se necesita un aporte de proteínas, 

con el consiguiente acúmulo de ácido 

metilmalónico y homocisteína. Esto 

explica que, en nuestros pacientes, se 

observara un empeoramiento al reini-

ciar la alimentación, ya fuera enteral 

o parenteral. En ocasiones, existe una 

clínica larvada que se ve precipitada 

por un cuadro intercurrente, muchas 

veces una infección, como ocurrió en 

el caso 2. También está descrita como 

complicación la miocardiopatía dilata-

da (caso 2), de la que se ha comunicado 

algún caso diagnosticado intraútero2, 

así como otras alteraciones cardíacas 

en relación con tromboembolismos.

La patogenia de la microangiopatía 

trombótica está relacionada con el in-

Tabla 1. Datos bioquímicos y genéticos

Caso 1 Caso 2

Ácido metilmalónico (orina)
Normal: 0,8-8,5 mmol/mol Cr

124 mmol/mol Cr 2150 mmol/mol Cr

Homocisteína (suero)
Normal: 3,7-7,5 mcmol/l

85 mcmol/l
109 mcmol/l

Mutación en homocigosis en 
el gen MMACHC (tipo CblC)

c.271dupA/c.271dupA c.271dupA/c.271dupA


