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¢ QUE ES UN DEFECTO DEL CICLO DE
LA UREA?

Un defecto del ciclo de la urea es un error congé-
nito del metabolismo de los aminoacidos.

¢{QUE ES EL CICLO DE LA UREA?

——[AMONIO |

\ /

aminoacidos \

Las proteinas estan formadas por una cadena
muy larga de aminoacidos que, al degradarse, li-
beran amonio, un compuesto muy téxico para el
cerebro. Nuestro organismo lo elimina convirtién-
dolo en urea, mediante una serie de reacciones
enzimaticas ciclicas, el ciclo de la urea, que con-
vierten el amonio toxico en urea, que no es tdxica
y se elimina facimente por la orina. Ademas, este
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ciclo sirve para sintetizar un aminoacido que for-
ma parte de todas las proteinas, la arginina.

¢{CUANDO SE PRODUCE UN DEFECTO
DEL CICLO DE LA UREA?

Cuando existe un error en el metabolismo, alguna
de estas reacciones no se produce con la debida
eficacia y los compuestos anteriores a la reaccion
se acumulan, mientras que los posteriores no se
sintetizan correctamente. En nuestro caso, cual-
quiera de las reacciones del ciclo de la urea pue-
de fallar, causando una acumulacion de amonio
en sangre y en el cerebro, que se conoce como
hiperamonemia. Ademas del amonio se acumu-
lan otros compuestos anteriores al defecto que
pueden también ser tdxicos y no se sintetizan los
posteriores: la arginina, que se convierte asi en un
aminoacido esencial para la sintesis de proteinas.

¢{POR QUE SE PRODUCE UN DEFEC-
TO DEL CICLO DE LA UREA?

Cada una de las reacciones del metabolismo
que van a dar lugar a los compuestos que for-
man nuestro cuerpo esta determinada genética-
mente (codificada). Todos heredamos de nues-
tros padres la informacion correcta o alterada
que determina que se realice cada una de las
reacciones del metabolismo. Los defectos del ci-
clo de la urea se producen debido a mutaciones
(cambios estables y hereditarios) en los genes
que caodifican las enzimas implicadas en este ci-
clo. A excepcion de uno de estos defectos, la
deficiencia de ornitina transcarbamilasa (OTC),
que se hereda de forma ligada al cromosoma
X (herencia materna), los otros son trastornos
genéticos de herencia autosémica recesiva, es
decir, los padres son portadores de mutaciones
en estos genes aunque no sufren los efectos de
la deficiencia enzimatica.

¢(QUE OCURRE EN EL CASO DE UN
NINO/A QUE NACE CON UN DEFECTO
DEL CICLO DE LA UREA?

El bebé nace sin problemas, ya que hasta el mo-
mento del parto es su madre la que se encarga de
metabolizar las proteinas y elimina el amonio bien,
aungue sea portadora de una informacion errénea.
Cuando el bebé comienza a alimentarse, las pro-
teinas de la leche se degradaran vy liberaran todos
los aminoacidos, que a su vez liberaran amonio. El
amonio tiene bloqueada su via de transformacion
en urea, o sea €l ciclo de la urea, y comenzara a
acumularse. La arginina no se formara en cantidad
suficiente para poder utilizarse en la sintesis de pro-
teinas que necesita el cuerpo del bebé para crecer.
El nifo se intoxica con el amonio, presenta un re-
chazo del alimento, vomitos, hipotonia, letargia e
incluso coma.

Existen, no obstante, formas de presentacion
tardia, que pueden manifestarse en la infancia,
adolescencia o edad adulta. Pueden presentarse
como intoxicaciones agudas graves semejantes a
las del periodo neonatal o como formas crénicas,
con sintomas neurolégicos (retraso mental, ataxia,
irritabilidad, agresividad, confusion, alucinaciones),
digestivos (anorexia, intolerancia a proteinas) y he-
paticos.

¢COMO SE DIAGNOSTICA UN DEFEC-
TO DEL CICLO DE LA UREA?

En base a la sospecha clinica, la determinacion de
amonio, aminoacidos y acido orético permiten el
diagndstico. La confirmacion se realiza mediante
el estudio enzimatico y genético, que permiten el
consejo genético y el diagndstico prenatal.
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¢QUE HAY QUE HACER PARA EVITAR
LAS CONSECUENCIAS DE UN DEFEC-
TO DEL CICLO DE LA UREA?

Hay que actuar lo mas rapidamente posible e
instaurar un tratamiento. Este se basa en evitar
la intoxicacion por hiperamonemia, eliminando
el amonio acumulado y evitar su futura acu-
mulacion, restringiendo las proteinas naturales
de la dieta.
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No obstante, los aminoacidos son indispen-
sables para la formacion de proteinas que re-
quiere el nifo para crecer, por lo que se tienen
que aportar mediante una férmula especial
que contiene solo aminoacidos esenciales
(que nuestro cuerpo no sabe formar) o me-
diante proteinas de alto valor biolégico (leche
o derivados lacteos, carne, pescado o huevo)
en una cantidad muy controlada. Se afade
también arginina al tratamiento, ya que se ha
convertido en un aminoéacido esencial en estos
nifos.
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Para evitar la acumulacion crénica de amonio
se pueden usar compuestos quelantes como
el benzoato y el fenilbutirato.

Los defectos del ciclo de la urea son enfer-
medades hereditarias que, no tratadas, puede
conllevar graves consecuencias. Sin embargo,
el diagndstico y tratamiento precoces pueden
mejorar el prondstico y la calidad de vida de los
pacientes.
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