Aciduria glutarica tipo 1
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GA-1 significa aciduria glutarica tipo 1.
Se pronuncia a-ci-du-ria glu-ta-ri-ca.

Es una afeccion metabolica hereditaria.

G A 1

(Aciduria glutarica tipo 1, en espaiol)

GA-1

Con el respaldo de &[]TRlClA como servicio para la medicina metabdlica
© 2019 Nutricia North America. El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervisién médica.
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Demasiado
acido glutarico
enlaorina

Demasiado
acido glutarico
en la sangre

Con el respaldo de GUTRICIA como servicio para la medicina metabdlica
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La GA-1 afecta la manera en que el
cuerpo separa las proteinas.

La proteina se encuentra en nuestros
cuerpos y en muchos alimentos.

El cuerpo necesita las proteinas para el
crecimientoy la reparacion.
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La proteina consiste en cadenas de unidades mas pequenas llamadas aminoacidos.
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El metabolismo se refiere a los procesos que se producen en el interior de las células
del cuerpo.

g

Anabolismo Catabolismo
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Las enzimas ayudan al metabolismo al funcionar como tijeras.
Separan las proteinas en partes mas pequenas, incluidos los aminoacidos.
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La GA-1 se produce por una deficiencia de una enzima
llamada glutaril-CoA deshidrogenasa (GCDH).

Esta enzima se usa en el cuerpo para metabolizar dos
aminodcidos llamados lisina (Lysine, LYS) y triptéfano Q
(Tryptophan, TRP).

La deficiencia de GCDH provoca la incapacidad de
separar lalisinay el triptéfano, por lo que produce
una acumulacion nociva de acido glutarico y otras
sustancias.
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Los ganglios basales en el cerebro controlan el movimiento.

La acumulacion de acido glutarico y otras sustancias dana
los ganglios basales y produce problemas de movimiento.
También se puede producir discapacidad intelectual.
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Los bebés con la GA-1 generalmente son saludables en el nacimiento, pese a que
muchos nacen con un tamano de cabeza mayor al promedio.
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. Como se diagnostica la GA-17?

Como parte de una prueba de
deteccion para recién nacidos, se
obtienen unas gotas de sangre.

Luego, se analiza la muestra de
sangre.

Los resultados anormales podrian
implicar que su hijo tiene la GA-1, lo
cual motivara a sumédico arealizar
pruebas adicionales para confirmar
el diagndstico.
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1. Dieta con restriccion de
proteinas completas

3. Cuando se recomiende.
suplemento de carnitina
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Los alimentos ricos en proteinasyy,

por consiguiente, altos en lisinay
triptéfano, se deben evitar. Esto incluye
carne, pescado, huevos, queso, leche,
pan, pasta, nueces, soyay tofu.
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Estos son alimentos que contienen
pequenas cantidades de lisinay
triptofano que se pueden usar en
cantidades normales.

Incluyen muchas frutas y verdurasy
alimentos especiales bajos en proteinas.

Brindan lo siguiente:
e Una fuente de energia importante
e Variedad en la dieta
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Como cocinar comidas
bajas en proteinas

Las comidas bajas en proteinas que
cocine para su hijo pueden seguir
siendo atractivas y tener buen sabor.

Existen muchos libros de cocina de
comidas bajas en proteinas para elegir.
El dietista puede recomendarle sus
libros de cocina favoritos.
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La lisinay el triptéfano son esenciales
para el desarrollo normaly, por lo tanto,
se debe tomar diariamente una cantidad
limitada y controlada.

La leche maternay la férmula para bebés
estandar brindan la lisinay el triptéfano
gue necesita su bebé antes de introducir
alimentos sélidos, generalmente, entre
los 4y los 6 meses de edad.

Su bebé también necesitara una férmula
metabdlica especial para proporcionar
proteina sin lisina y una pequena cantidad
de triptofano.

Su dietista determinara cuanta leche
materna o féormula para bebés estandar y
formula metabdlica se debe ofrecer.
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La formula metabdlica sin lisina y baja
en triptéfano es una parte esencial
del cumplimiento de los requisitos
nutricionales de su bebé.

Como la leche materna o la féormula para
bebés estandar, la formula metabdlica
tiene carbohidratos, grasas, vitaminas y
minerales, mientras que la proteina se
incluye como aminoacidos sin lisinay
niveles bajos de triptéfano.

La formula metabdlica, mas las cantidades
recetadas de lisina y triptéfano, posibilita
a su bebé recibir todos los nutrientes que
necesita para crecer.
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Con el respaldo de @UTRlCIA como servicio para la medicina metabdlica
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Seguimiento de la lisina
y el triptoéfano

A medida que su bebé comience a comer
alimentos sélidos, su clinica trabajara
con usted para hacer un seguimiento de
la lisinay el triptéfano.

Los alimentos se deben pesar o
medir con medidas caseras (1 taza,

1 cucharada, etc.) para determinar el
contenido de lisina y triptéfano.

Su clinica puede ayudarlo a encontrar
las mejores herramientas para ayudar
a determinar el contenido de lisinay
triptéfano de las comidas.
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La clinica revisa los analisis de sangre y
orina regulares. i

El dietista metabodlico se comunicara
con usted para informar el resultado y
analizar los cambios en el control.
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Andlisis de sangre para detectar niveles ”E"E
de aminodcidos y nutrientes

Mediciones requlares de altura y peso @
Ll

Se ajusta la dieta de acuerdo con el

|
crecimiento y los andlisis de sangre Dﬁ

Control del desarrollo

Con el respaldo de @UTRlClA como servicio para la medicina metabdlica
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Una “crisis metaboélica” desencadena
los “problemas de movimiento”. Esto se
debe a que existe una acumulacién de
acido glutarico y otros quimicos toxicos.

Generalmente, son provocadas por
virus o infecciones infantiles que
producen temperaturas altas, vomitosy
diarrea.

Es importante controlar las crisis
metabolicas rapida y adecuadamente.
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Durante cualquier enfermedad,

nuestros cuerpos necesitan energia
extra. El cuerpo comenzara a separar

las proteinas de las células, un proceso
llamado catabolismo. Esto provocara una
acumulacion de acido glutarico y otras
sustancias nocivas, que resultara en una
crisis metabadlica.

Es extremadamente importante iniciar el
protocolo de emergencia que su equipo
metabdlico ha desarrollado para usted y
comunicarse con este de inmediato.
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PROTOCOLQ DE

EMERGENC)4

Con el respaldo de GUTRlClA como servicio para la medicina metabdlica
El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervisién médica.



Siempre siga las indicaciones de su equipo médico.

Comuniquese con el equipo médico ante los primeros signos de
enfermedad. Es posible que le pidan lo siguiente;,

 Suspender todos los alimentos y las .i&
/ bebidas con proteinas.
J C
« Iniciar el protocolo de emergencia.
Este consiste en formula metabalica y

glucosa.

« Si se receta. continuar con el suplemento m
de carnitina.

Con el respaldo de m_UTRICIA como servicio para la medicina metabdlica
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Siempre siga las indicaciones de su equipo médico.

« Siempre dé cantidades completas de
los alimentos de emergencia sequn lo
recetado.

& Silos sintomas continuan o est4
preocupado. vaya al hospital de
inmediato.

« Comunique las novedades regularmente
al equipo metabalico.

Con el respaldo de m_UTRICIA como servicio para la medicina metabdlica
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Es esencial que se comunique con su equipo metabolico
de inmediato Si su hijo se sigue enfermando.

Siga sus instrucciones rapidamente sin demoras.
Y
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Los seres humanos tienen cromosomas compuestos de ADN.

Los genes son partes de ADN que llevan la instruccion genética.
Cada cromosoma puede contener miles de genes.

La palabra ‘mutacion” significa un cambio o un error en la instruccion
genética.

Heredamos cromosomas particulares del vulo de la madre y del
esperma del padre.

Los genes en esos cromosomas llevan la instruccion que determina las
caracteristicas. que son una combinacion de los padres.

> Con el respaldo de m_UTRICIA como servicio para la medicina metabdlica
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 La GA-1es una afeccion hereditaria. No hay nada que se
pudiera haber hecho para evitar que el nifio tenga la GA-1.

 lodos tenemos un par de genes que elaboran la enzima
glutaril-CoA deshidrogenasa. En nifios con la GA-1. ninguno
de estos genes funciona correctamente. Estos nifios heredan

¢—un gen de la GA-1 que no funciona de cada uno de los padres.

o Los padres de los nifios con la GA-1 son portadores de la
afeccion.

« Los portadores no tienen la GA-1debido a que el otro gen
de este par funciona correctamente.

Con el respaldo de @UTRlClA como servicio para la medicina metabdlica
El control dietario de la afeccion solo se debe realizar bajo supervisién médica.



posibles combinaciones autosémicas recesivas

Probabilidades para cada hijo cuando ambos padres son portadores

Padre Madre
portador portadora

' Gen que funciona

_‘/ / M\ Gen que no funciona

No afectado Portador Portador Afectado

Con el respaldo de @UTRlClA como servicio para la medicina metabdlica
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Cuando ambos padres son portadores. en cada embarazo. el
riesgo para el bebé es el siguiente:

50 % de
probabilidades

25 % de (2en4)
probabilidades El bebé seréd portador
(1en4) de la GA-I

El bebé tendrd
la GA-1
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La GA-1 es un trastorno metabdlico hereditario grave que
puede provocar discapacidad intelectual y problemas de
movimiento importantes.

Se pueden prevenir los dafios con una dieta con
restriccion de proteinas. una formula metabalica especial
y carnitina.

Recuerde que. durante la enfermedad. es fundamental
que se comunique con Su equipo metabolico de
inmediato. Este determinard la mejor manera de actuar.

Con el respaldo de m_UTRICIA como servicio para la medicina metabdlica
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 Asegurese siempre de tener un buen suministro de
alimentos bajos en proteinas. formula metabdlica y de que
no estén vencidos.

« Su clinica metabolica le recetard productos dietéticos
especiales y la formula metabadlica.

« Asequrese siempre de tener productos del régimen de

emergencia Y un plan de emergencia por escrito.

Cuando su hijo esté enfermo o no se comporte de
manera normal. es importante que se comunique con su
equipo metabolico de inmediato para prevenir una crisis
metabalica.

Con el respaldo de @UTRlClA como servicio para la medicina metabdlica
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Quién es quién (informacion de contacto)
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Mi dietista
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