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Niña de 4 días con crisis convulsivas a estudio  

 

Pruebas diagnósticas: 

 

• RMN cerebral  Afectación cerebral central grave 

• Espectroscopia por RMN    señal patológica, 

correspondiente al aminoácido glicina 

 

• Perfil de aminoácidos en suero/plasma 

       -Glicina en suero   1.412 (154-338) 

       -Glicina en LCR    155’1 (3’7- 7’6) 

       -Cociente glicina LCR/ suero    0’11 (0’01 – 0’04) 

 

          Diagnóstico: hiperglicinemia no cetósica 
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Hiperglicinemia: fisiopatología 
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Conclusiones 

 La hiperglicinemia es un trastorno del metabolismo donde  

se genera un exceso de glicina, la cual actúa como 

neurotransmisor y causa encefalopatía. Pronóstico grave 

 

 No cursa con hiperamonemia ni acidemia 

 

 Tratamiento: disminución de glicina y bloqueo de 

receptores NMDA 

 

 Importante Dx precoz para tratar cuanto antes. Aun así, 

es insuficiente para frenar la encefalopatía: a parte del 

exceso de glicina, hay otros fenómenos fisiopatológicos 

implicados 
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“El buen médico trata la enfermedad; el gran médico trata 
al paciente que tiene la enfermedad” 

 
- William Osler 

 

Muchas gracias por vuestra atención 


