Deficiencia de 3-OH-acylcoenzima-a-deshidrogenasa de cadena larga (Ichad) y sindrome
HELLP materno
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Resumen

Introduccion. El sindrome HELLP (hemdlisis, elevacién de transaminasas y plaquetopenia)
es una complicacion del embarazo con importante morbi-mortalidad materna y perinatal.
Presentamos un lactante con hipoglucemia hipocetdsica en el que el antecedente de sindrome
de HELLP en embarazo previo orienté al diagnéstico de LCHAD.

Caso clinico. Nifia de 7 meses de edad que ingresa por episodio de letargia e hipotonia. Desde
el nacimiento anorexia, vomitos y mala curva ponderal. A su ingreso: hipoglucemia sin
cetonuria, hiperlactacidemia, hiperamoniemia (147 mcmol/L), coagulopatia, elevacion de
AST, ALT, LDH y CPK. Madre sufrié en embarazo previo sindrome HELLP con muerte fetal
ala 34 S EG. Ecocardiografia: Miocardiopatia hipertrofica. Fondo de ojo: epitelio pigmentario
retiniano granular. Estudio metabélico: niveles muy deficientes de carnitina libre y total,
niveles elevados de acilcarnitinas y 3-OH acilcarnitinas C14 a C18 y aciduria dicarboxilica
C14 a C18. Estudio genético del probando: mutacion (c.1528 G>C),madre: pendiente.
Tratamiento: Perfusion i.v. de glucosa a 10 mg/kg/min y bicarbonato i.v. Dieta con 10% de
calorias LCT y 20% MCT y suplementos de AGE y carnitina. Recuperacién de la
descompensacion metabdlica con buena evolucion clinica posterior.

Comentarios: El desarrollo de sindrome HELLP materno debe alertar hacia la presencia de
LCHAD en el neonato. Se produce en madres heterocigotas con fetos homocigotos siendo la
mutacion mas asociada la (c.1528 G>C).



