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;Alguna vez te has preguntado...?

:Puede ser una glucemia
de 51 normal?

¢Es posible una hipoglucemia
en un nino sano?

< ¢Es suficiente con
darle azicar?

;Cuando hay que hacer
algo mas con un valor & //

bajo de glucemia?

e
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Hipoglucemia

Valor de glucosa plasmatica < 46 mg/dL a cualquier edad por encima de las 48-72 horas de vida
(tras periodo transicional neonatal)

Puntos clave:

No es una enfermedad, sino la manifestacion bioquimica del fracaso de los mecanismos homeostaticos
Es una situacién frecuente en la infancia y especialmente en el periodo neonatal

Las manifestaciones clinicas en pediatria son inespecificas

o

Secuelas transitorias o definitivas

Los lactantes y niflos pequeinos son incapaces de mantener la glucemia tras ayunos relativamente cortos
(24-36 horas)

o

o

consumo proporcional de glucosa es mayor
sus depositos de precursores neoglucogénicos son menores

+
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Hipoglucemia

Valor de glucosa plasmatica < 46 mg/dL a cualquier edad por encima de las 48-72 horas de vida
(tras periodo transicional neonatal)

Puntos clave:

e No es una enfermedad, sino la manifestacion bioquimica del fracaso de los mecanismos homeostaticos
e Es una situacion frecuente en la infancia y especialmente en el periodo neonatal
e Las manifestaciones clinicas en pediatria son inespecificas

o  Secuelas transitorias o definitivas

e Los lactantes y niflos pequefos son incapaces de mantener la glucemia tras ayunos relativamente cortos
(24-36 horas)

o  consumo proporcional de glucosa es mayor
o  sus depésitos de precursores neoglucogénicos son menores

iSolo vamos a centrarnos en las hipoglucemias tras 72 horas de vida en
pacientes pediatricos no diabéticos! *t.i\
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Consumo de glucosa en g/hora
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Etiopatogenia - Diagnostico diferencial

Hipoglucemia cetésica idiopatica (accelerated starvation)

Aumento de la utilizacién periférica de glucosa Mutaciones activadoras en CACNAID

a. Hiperinsulinismos: (subunidad alfa-1 del canal de calcio sensible al voltaje)
- Congénitos de base ida (desconocida en = 50%) Asociados a sindromes (S.):

Defectos en el canal de potasio de la célula B (Karp): - Con sobrecrecimiento pre o postnatal: S. Beckwith-

mutaciones de herencia AR, AD y no mendeliana Wiedemann, Sotos, Perlman y Simpson-Golabi-Behmel

- Mutaciones inactivantes en SUR1 (ABCC8) y Kir6.2 Con anomalias cromosémicas: trisomia 13 y

(KCNJ11) mosaicismos de S. Turner (Xp11.3)
- Mutaciones activadoras en la glutamato deshidrogenasa - Con fracaso de crecimiento postnatal: S. Kabuky y
(GLUDI): AD (S. de hiperinsulinismo-hiperamoniemia) Costello
- Mutaciones activadoras de la glucoquinasa (GCK): AD - De genes contiguos que afectan a ABCC8: S. de Usher
- Mutaciones en la 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa - Con homeostasis anormal del calcio: S. de Timothy
(HADH): AD - Otros: sindrome de hipoventilacién central

Mutaciones en HNF4A'y HNF1A: AD

Mutaciones en SLC16A1 (hiperinsulinismo inducido
por ejercicio): AD

Mutaciones en UCP2: AD

Mutaciones en la hexoquinasa (HK1): AD - Inducido por drogas:

Mutaciones en adenosin-quinasa (ADK): AR - Complicacién aguda del tratamiento de la diabetes
Mutaciones en el receptor de insulina (/NSR): AD mellitus

Mutaciones en genes (PGM1: fosfoglucomutasa 1; PMM2: - Administracion de insulina o sulfonil-ureas
Fosfomanomutasa 2; MP1: manosa fosfato isomerasa; (accidental o S. de Munchausen por poderes)
ALGE6: alfa 1-3-glucosil-transferasa homéloga; y ALG3: - Autoinmune (S. de Hirata)

alfa 1-3 manosil-transferasa) asociados a trastornos - Hipoglucemia reactiva postprandial

congénitos de la glicosilacion (CDG): de herencia AR (S. de dumping-post-Nissen)

(S. de Ondine) y S. Poland

Adquiridos:

- Insulinoma esporadico o asociado a neoplasia endocrina
multiple (sobre todo de tipo 1)

.

y presentan un isoelectroenfoque (IEF) de transferrina b. Hipotermia
anormal
Al i del metaboli del glucégeno (glucog: is) b. Alteraciones de la glucogenolisis

- Deficiencia de glucosa-6-fosfatasa (glucogenosis tipo 1)

- Deficiencia de enzima desramificante (glucogenosis tipo I11)
- Deficiencia de fosforilasa hepética (glucogenosis tipo VI)

- Deficiencia de fosforilasa quinasa (glucogenosis tipo IX)

a. Alteraciones de la sintesis
= Deficiencia de glucégeno sintetasa
(glucogenosis tipo 0)

¢De dénde viene |5
dglucosa?
-Dieta
'Glucogenolisis

“Gluconeogénesis
Cetogénesis

Disminucién de la gl é
a. De causa genética (EIM de herencia AR)
« Deficiencia de fructosa-1,6-bisfosfatasa
« Deficiencia de piruvato carboxilasa
+ Deficiencia de fosfoenolpiruvato carboxiquinasa

b. De causa endocrina:
« Deficiencia o resistencia (sindrome de Laron) a la hormona
de crecimiento
= Deficiencia de ACTH o cortisol (panhipopituitarismo,
adrenoleucodistrofia ligada al X, mutaciones de DAXI,
deficiencia de glicerol-quinasa...)
c. Intoxicacién etilica

Al i del metaboli: de los &cidos grasos

a. Alteraciones especificas de la p oxidacion de los acidos
grasos y del sistema carnitina (EIM de herencia AR)
« Deficiencia del transportador de carnitina
« Deficiencia de carnitina palmitoil-transferasa

« Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de acidos grasos de
cadena larga, media o corta
= Otros: >20 defectos conocidos
b. Defectos de la cadena respiratoria mitocondrial que conlleven
una alteracién 2ria de la oxidacion de las grasas
c. Alteraciones primarias de la cetogénesis
d. Alteraciones primarias de la cetolisis

Inter ia de la h
del io
a. Acidemias organicas (EIM de herencia AR)
+ Acidemia propi6nica
+ Acidemia metilmalénica
« Acidemia 3-hidroxi-3-metilglutérica

2ria 3 otras

is de la gl

b. Aminoacidopatias (EIM de herencia AR)
« Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce
« Tirosinemia
= Leucinosis

c. Alteraciones del metabolismo de los carbohidratos
(EIM de herencia AR)
* Intolerancia hereditaria a la fructosa
 Galactosemia

Causas iatrogénicas

a. Sobredosificacion/efecto secundario de farmacos: insulina, hipoglucemiantes orales, salicilatos, pentamidina, B-bloqueantes,

quinolonas, IGF1, asparraginasa, 6 mercaptopurina, etc.

Otras causas

b. De causa endocrina:
« Deficiencia o resistencia (sindrome de Laron) a la hormona
de crecimiento
« Deficiencia de ACTH o cortisol (panhipopituitarismo,
adrenoleucodistroffa ligada al X, mutaciones de DAX1,
deficiencia de glicerol-quinasa...)
c. Intoxicacion etilica

Disminucién de la gl é
a. De causa genética (EIM de herencia AR)
« Deficiencia de fructosa-1,6-bisfosfatasa
« Deficiencia de piruvato carboxilasa
« Deficiencia de fosfoenolpiruvato carboxiquinasa

a. Enfe dades hep : hepatitis, sindrome de Reye,
deficiencia de a;-antitripsina, cirrosis

b. Causas intestinales: diarrea crénica, malabsorcion,
enteropatias pierde-proteinas, fibrosis quistica

c. Enfermedades sistémicas: tumores, sepsis, shock,
insuficiencia renal, insuficiencia cardiaca, malaria

d. Tumores productores de pro-IGF2 (hepatomas, tumores
gastricos, sarcomas...)
e. Defectos de los transportadores de glucosa:
* GLUTI: hipoglucorraquia sin hipoglucemia (cociente glucosa
LCR/glucosa plasmatica < 0,35-0,4)
* GLUT2 (sindrome de Fanconi-Bickel)
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Etiopatogenia - Diagnostico diferencial

Hipoglucemia cetésica idiopatica (accelerated starvation)

ae la p ae - Mutaciones activadoras en LAUNALL
a. Hiperinsulinismos: (subunidad alfa-1 del canal de calcio sensible al voltaje)
- Congénitos de base ida (desconocida en = 50%) - Asociados a sindromes (S.):

Defectos en el canal de potasio de la célula B (Karp): - Con sobrecrecimiento pre o postnatal: S. Beckwith-
mutaciones de herencia AR, AD y no mendeliana Wiedemann, Sotos, Perlman y Simpson-Golabi-Behmel
- Mutaciones inactivantes en SUR1 (ABCC8) y Kir6.2 Con anomalias cromosémicas: trisomia 13 y

(KCNJ11) mosaicismos de S. Turner (Xp11.3)
- Mutaciones activadoras en la glutamato deshidrogenasa - Con fracaso de crecimiento postnatal: S. Kabuky y
(GLUDI): AD (S. de hiperinsulinismo-hiperamoniemia) Costello
- Mutaciones activadoras de la glucoquinasa (GCK): AD - De genes contiguos que afectan a ABCC8: S. de Usher
- Mutaciones en la 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenas» - Con homeostasis anormal del calcio: S. de Timothy
(HADH): AD - Otros: sindrome de hipoventilacién central

(S. de Ondine) v S. Poland

Adquiridos:

- Insulinoma esporadico o asociado a neoplasia endocrina
multiple (sobre todo de tipo 1)

Mutaciones en HNF4A'y HNF1A: AD

Mutaciones en SLC16A1 (hiperinsulinismo invucido
por ejercicio): AD

Mutaciones en UCP2: AD

Mutaciones en la hexoquinasa (HK1): AD - Inducido por drogas:

Mutaciones en adenosin-quinasa (ADK): AR - Complicacién aguda del tratamiento de la diabetes
Mutaciones en el receptor de insulina (/NSR): AD mellitus

Mutaciones en genes (PGM1: fosfoglucomutasa 1; PMM2: - Administracion de insulina o sulfonil-ureas
Fosfomanomutasa 2; MP1: manosa fosfato isomerasa; (accidental o S. de Munchausen por poderes)
ALGE6: alfa 1-3-glucosil-transferasa homéloga; y ALG3: - Autoinmune (S. de Hirata)

alfa 1-3 manosil-transferasa) asociados a trastornos - Hipoglucemia reactiva postprandial

congénitos de la glicosilacion (CDG): de herencia AR (S. de dumping-post-Nissen)

.

y presentan un isoelectroenfoque (IEF) de transferrina b. Hipotermia
anormal
Al i del metaboli del glucégeno (glucog: is) b. Alteraciones de la glucogenolisis

- Deficiencia de glucosa-6-fosfatasa (glucogenosis tipo 1)

- Deficiencia de enzima desramificante (glucogenosis tipo I11)
- Deficiencia de fosforilasa hepética (glucogenosis tipo VI)

- Deficiencia de fosforilasa quinasa (glucogenosis tipo IX)

a. Alteraciones de la sintesis
= Deficiencia de glucégeno sintetasa
(glucogenosis tipo 0)

¢De dénde viene |5
dglucosa?
-Dieta
'Glucogenolisis

“Gluconeogénesis
Cetogénesis

Disminucién de la gl é
a. De causa genética (EIM de herencia AR)
« Deficiencia de fructosa-1,6-bisfosfatasa
« Deficiencia de piruvato carboxilasa
+ Deficiencia de fosfoenolpiruvato carboxiquinasa

b. De causa endocrina:
« Deficiencia o resistencia (sindrome de Laron) a la hormona
de crecimiento
= Deficiencia de ACTH o cortisol (panhipopituitarismo,
adrenoleucodistrofia ligada al X, mutaciones de DAXI,
deficiencia de glicerol-quinasa...)
c. Intoxicacién etilica

Al i del metaboli: de los &cidos grasos

a. Alteraciones especificas de la p oxidacion de los acidos
grasos y del sistema carnitina (EIM de herencia AR)
« Deficiencia del transportador de carnitina
« Deficiencia de carnitina palmitoil-transferasa

« Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de acidos grasos de
cadena larga, media o corta
= Otros: >20 defectos conocidos
b. Defectos de la cadena respiratoria mitocondrial que conlleven
una alteracién 2ria de la oxidacion de las grasas
c. Alteraciones primarias de la cetogénesis
d. Alteraciones primarias de la cetolisis

Inter ia de la h
del io
a. Acidemias organicas (EIM de herencia AR)
+ Acidemia propi6nica
+ Acidemia metilmalénica
« Acidemia 3-hidroxi-3-metilglutérica

2ria 3 otras

is de la gl

b. Aminoacidopatias (EIM de herencia AR)
« Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce
« Tirosinemia
= Leucinosis

c. Alteraciones del metabolismo de los carbohidratos
(EIM de herencia AR)
* Intolerancia hereditaria a la fructosa
 Galactosemia

Causas iatrogénicas

a. Sobredosificacion/efecto secundario de farmacos: insulina, hipoglucemiantes orales, salicilatos, pentamidina, B-bloqueantes,

quinolonas, IGF1, asparraginasa, 6 mercaptopurina, etc.

Otras causas

b. De causa endocrina:
« Deficiencia o resistencia (sindrome de Laron) a la hormona
de crecimiento
« Deficiencia de ACTH o cortisol (panhipopituitarismo,
adrenoleucodistroffa ligada al X, mutaciones de DAX1,
deficiencia de glicerol-quinasa...)
c. Intoxicacion etilica

Disminucién de la gl é
a. De causa genética (EIM de herencia AR)
« Deficiencia de fructosa-1,6-bisfosfatasa
« Deficiencia de piruvato carboxilasa
« Deficiencia de fosfoenolpiruvato carboxiquinasa

a. Enfe dades hep : hepatitis, sindrome de Reye,
deficiencia de a;-antitripsina, cirrosis

b. Causas intestinales: diarrea crénica, malabsorcion,
enteropatias pierde-proteinas, fibrosis quistica

c. Enfermedades sistémicas: tumores, sepsis, shock,
insuficiencia renal, insuficiencia cardiaca, malaria

d. Tumores productores de pro-IGF2 (hepatomas, tumores
gastricos, sarcomas...)
e. Defectos de los transportadores de glucosa:
* GLUTI: hipoglucorraquia sin hipoglucemia (cociente glucosa
LCR/glucosa plasmatica < 0,35-0,4)
* GLUT2 (sindrome de Fanconi-Bickel)
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Etiopatogenia - Diagnostico diferencial

2-8 afos

@ipoglucemia cetdsica idiopatica (accelerated starvalion)

ae la p ae - Mutaciones activadoras en LAUNALL
a. Hiperinsulinismos: (subunidad alfa-1 del canal de calcio sensible al voltaje)
- Congénitos de base ida (desconocida en = 50%) - Asociados a sindromes (S.):

Defectos en el canal de potasio de la célula B (Karp): - Con sobrecrecimiento pre o postnatal: S. Beckwith-
mutaciones de herencia AR, AD y no mendeliana Wiedemann, Sotos, Perlman y Simpson-Golabi-Behmel
- Mutaciones inactivantes en SUR1 (ABCC8) y Kir6.2 Con anomalias cromosémicas: trisomia 13 y

(KCNJ11) mosaicismos de S. Turner (Xp11.3)
- Mutaciones activadoras en la glutamato deshidrogenasa - Con fracaso de crecimiento postnatal: S. Kabuky y
(GLUDI): AD (S. de hiperinsulinismo-hiperamoniemia) Costello
- Mutaciones activadoras de la glucoquinasa (GCK): AD - De genes contiguos que afectan a ABCC8: S. de Usher
- Mutaciones en la 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenas» - Con homeostasis anormal del calcio: S. de Timothy
(HADH): AD - Otros: sindrome de hipoventilacién central

(S. de Ondine) v S. Poland

Adquiridos:

- Insulinoma esporadico o asociado a neoplasia endocrina
multiple (sobre todo de tipo 1)

Mutaciones en HNF4A'y HNF1A: AD

Mutaciones en SLC16A1 (hiperinsulinismo invucido
por ejercicio): AD

Mutaciones en UCP2: AD

Mutaciones en la hexoquinasa (HK1): AD - Inducido por drogas:

Mutaciones en adenosin-quinasa (ADK): AR - Complicacién aguda del tratamiento de la diabetes
Mutaciones en el receptor de insulina (/NSR): AD mellitus

Mutaciones en genes (PGM1: fosfoglucomutasa 1; PMM2: - Administracion de insulina o sulfonil-ureas
Fosfomanomutasa 2; MP1: manosa fosfato isomerasa; (accidental o S. de Munchausen por poderes)
ALGE6: alfa 1-3-glucosil-transferasa homéloga; y ALG3: - Autoinmune (S. de Hirata)

alfa 1-3 manosil-transferasa) asociados a trastornos - Hipoglucemia reactiva postprandial

congénitos de la glicosilacion (CDG): de herencia AR (S. de dumping-post-Nissen)

.

y presentan un isoelectroenfoque (IEF) de transferrina b. Hipotermia
anormal
Al i del metaboli del glucégeno (glucog: is) b. Alteraciones de la glucogenolisis

- Deficiencia de glucosa-6-fosfatasa (glucogenosis tipo 1)

- Deficiencia de enzima desramificante (glucogenosis tipo I11)
- Deficiencia de fosforilasa hepética (glucogenosis tipo VI)

- Deficiencia de fosforilasa quinasa (glucogenosis tipo IX)

a. Alteraciones de la sintesis
= Deficiencia de glucégeno sintetasa
(glucogenosis tipo 0)

¢De dénde viene |5
dglucosa?
-Dieta
'Glucogenolisis

“Gluconeogénesis
Cetogénesis

Disminucién de la gl é
a. De causa genética (EIM de herencia AR)
« Deficiencia de fructosa-1,6-bisfosfatasa
« Deficiencia de piruvato carboxilasa
+ Deficiencia de fosfoenolpiruvato carboxiquinasa

b. De causa endocrina:
« Deficiencia o resistencia (sindrome de Laron) a la hormona
de crecimiento
= Deficiencia de ACTH o cortisol (panhipopituitarismo,
adrenoleucodistrofia ligada al X, mutaciones de DAXI,
deficiencia de glicerol-quinasa...)
c. Intoxicacién etilica

Al i del metaboli: de los &cidos grasos

a. Alteraciones especificas de la p oxidacion de los acidos
grasos y del sistema carnitina (EIM de herencia AR)
« Deficiencia del transportador de carnitina
« Deficiencia de carnitina palmitoil-transferasa

« Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de acidos grasos de
cadena larga, media o corta
= Otros: >20 defectos conocidos
b. Defectos de la cadena respiratoria mitocondrial que conlleven
una alteracién 2ria de la oxidacion de las grasas
c. Alteraciones primarias de la cetogénesis
d. Alteraciones primarias de la cetolisis

Inter ia de la h
del io
a. Acidemias organicas (EIM de herencia AR)
+ Acidemia propi6nica
+ Acidemia metilmalénica
« Acidemia 3-hidroxi-3-metilglutérica

2ria 3 otras

is de la gl

b. Aminoacidopatias (EIM de herencia AR)
« Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce
« Tirosinemia
= Leucinosis

c. Alteraciones del metabolismo de los carbohidratos
(EIM de herencia AR)
* Intolerancia hereditaria a la fructosa
 Galactosemia

Causas iatrogénicas

a. Sobredosificacion/efecto secundario de farmacos: insulina, hipoglucemiantes orales, salicilatos, pentamidina, B-bloqueantes,

quinolonas, IGF1, asparraginasa, 6 mercaptopurina, etc.

Otras causas

b. De causa endocrina:
« Deficiencia o resistencia (sindrome de Laron) a la hormona
de crecimiento
« Deficiencia de ACTH o cortisol (panhipopituitarismo,
adrenoleucodistroffa ligada al X, mutaciones de DAX1,
deficiencia de glicerol-quinasa...)
c. Intoxicacion etilica

Disminucién de la gl é
a. De causa genética (EIM de herencia AR)
« Deficiencia de fructosa-1,6-bisfosfatasa
« Deficiencia de piruvato carboxilasa
« Deficiencia de fosfoenolpiruvato carboxiquinasa

a. Enfe dades hep : hepatitis, sindrome de Reye,
deficiencia de a;-antitripsina, cirrosis

b. Causas intestinales: diarrea crénica, malabsorcion,
enteropatias pierde-proteinas, fibrosis quistica

c. Enfermedades sistémicas: tumores, sepsis, shock,
insuficiencia renal, insuficiencia cardiaca, malaria

d. Tumores productores de pro-IGF2 (hepatomas, tumores
gastricos, sarcomas...)
e. Defectos de los transportadores de glucosa:
* GLUTI: hipoglucorraquia sin hipoglucemia (cociente glucosa
LCR/glucosa plasmatica < 0,35-0,4)
* GLUT2 (sindrome de Fanconi-Bickel)
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Etiopatogenia - Diagnostico diferencial

8 afq s
@ipoglucemia cetdsica idiopatica (accelerated starvalion)

ae la p ae g - Mutaciones activadoras en LAUNALL
a. Hiperinsulinismos: (subunidad alfa-1 del canal de calcio sensible al voltaje)
- Congénitos de base ida (desconocida en = 50%) - Asociados a sindromes (S.):

Defectos en el canal de potasio de la célula B (Karp): - Con sobrecrecimiento pre o postnatal: S. Beckwith-

mutaciones de herencia AR, AD y no mendeliana Wiedemann, Sotos, Perlman y Simpson-Golabi-Behmel

- Mutaciones inactivantes en SUR1 (ABCC8) y Kir6.2 Con anomalias cromosémicas: trisomia 13 y
(KCNJ11) mosaicismos de S. Turner (Xp11.3)

¢De dénde viene |5
dglucosa?
-Dieta
'Glucogenolisis

“Gluconeogénesis
Cetogénesis

Disminucién de la gl é
a. De causa genética (EIM de herencia AR)
« Deficiencia de fructosa-1,6-bisfosfatasa
« Deficiencia de piruvato carboxilasa
+ Deficiencia de fosfoenolpiruvato carboxiquinasa

b. De causa endocrina:
« Deficiencia o resistencia (sindrome de Laron) a la hormona
de crecimiento
= Deficiencia de ACTH o cortisol (panhipopituitarismo,
adrenoleucodistrofia ligada al X, mutaciones de DAXI,

Mutaciones activadoras en la glutamato deshidrogenasa
(GLUDI): AD (S. de hiperinsulinismo-hiperamoniemia)
Mutaciones activadoras de la glucoquinasa (GCK): AD
Mutaciones en la 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenas»
(HADH): AD

Mutaciones en HNF4A'y HNF1A: AD

Mutaciones en SLC16A1 (hiperinsulinismo invucido
por ejercicio): AD

Mutaciones en UCP2: AD

Mutaciones en la hexoquinasa (HK1): AD

Mutaciones en adenosin-quinasa (ADK): AR
Mutaciones en el receptor de insulina (/NSR): AD

'

Fosfomanomutasa 2; MP1: manosa fosfato isomerasa;
ALGE6: alfa 1-3-glucosil-transferasa homéloga; y ALG3:
alfa 1-3 manosil-transferasa) asociados a trastornos
congénitos de la glicosilacién (CDG): de herencia AR

Mutaciones en genes (PGM1: fosfoglucomutasa 1; PMM2:

Con fracaso de crecimiento postnatal: S. Kabuky y
Costello

- De genes contiguos que afectan a ABCC8: S. de Usher
Con homeostasis anormal del calcio: S. de Timothy
Otros: sindrome de hipoventilacion central

S. de Ondine

'

quiridos:
- Insulinoma esporadico o asociado a neoplasia endocrina

|

deficiencia de glicerol-quinasa...)
c. Intoxicacién etilica

« Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de acidos grasos de
cadena larga, media o corta
= Otros: >20 defectos conocidos
b. Defectos de la cadena respiratoria mitocondrial que conlleven
una alteracién 2ria de la oxidacion de las grasas

Al i del metaboli: de los &cidos grasos

a. Alteraciones especificas de la p oxidacion de los acidos
grasos y del sistema carnitina (EIM de herencia AR)
« Deficiencia del transportador de carnitina
+ Deficiencia de carnitina palmitoil-transferasa

multiple (sobre todo de tipo 1) A 05 c. Alteraciones primarias de la cetogénesis
nducido por drogas: % a“ d. Alteraciones primarias de la cetolisis
- Complicacion aguda del tratamiento de la diabt
mellitus Inter ia de la h is de la gl 2ria 3 otras b. Aminoacidopatias (EIM de herencia AR)
- Administracién de insulina o sulfonil-ureas del i diario « Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce
(accidental o S. de Munchausen por poderes) a. Acidemias organicas (EIM de herencia AR) + Tirosinemia
- Autoinmune (S. de Hirata) + Acidemia propi6nica « Leucinosis

Hipoglucemia reactiva postprandial
(S. de dumping-post-Nissen)

y presentan un isoelectroenfoque (IEF) de transferrina b. Hipotermia
anormal
Al i del metaboli del glucégeno (gl is) b. Alteraciones de la glucogenolisis

a. Alteraciones de la sintesis
= Deficiencia de glucégeno sintetasa
(glucogenosis tipo 0)

- Deficiencia de glucosa-6-fosfatasa (glucogenosis tipo 1)

- Deficiencia de enzima desramificante (glucogenosis tipo I11)
- Deficiencia de fosforilasa hepética (glucogenosis tipo VI)

- Deficiencia de fosforilasa quinasa (glucogenosis tipo IX)

c. Alteraciones del metabolismo de los carbohidratos
(EIM de herencia AR)
* Intolerancia hereditaria a la fructosa
 Galactosemia

+ Acidemia metilmalénica
« Acidemia 3-hidroxi-3-metilglutérica

Causas iatrogénicas
a. Sobredosificacién/efecto secundario de farmacos: insulina, hipoglucemiantes orales, salicilatos, pentamidina, B-bloqueantes,
quinolonas, IGF1, asparraginasa, 6 mercaptopurina, etc.

Otras causas

a. Ei hep : hepatitis, sindrome de Reye,

d. Tumores productores de pro-IGF2 (hepatomas, tumores
gastricos, sarcomas...)

Disminucién de la gl é
a. De causa genética (EIM de herencia AR)
« Deficiencia de fructosa-1,6-bisfosfatasa
« Deficiencia de piruvato carboxilasa
« Deficiencia de fosfoenolpiruvato carboxiquinasa

b. De causa endocrina:
« Deficiencia o resistencia (sindrome de Laron) a la hormona
de crecimiento
- Deficiencia de ACTH o cortisol (panhipopituitarismo,
adrenoleucodistroffa ligada al X, mutaciones de DAX1,
deficiencia de glicerol-quinasa...)
c. Intoxicacion etilica

e. Defectos de los transportadores de glucosa:
* GLUTI: hipoglucorraquia sin hipoglucemia (cociente glucosa
LCR/glucosa plasmatica < 0,35-0,4)
* GLUT2 (sindrome de Fanconi-Bickel)

deficiencia de a;-antitripsina, cirrosis

b. Causas intestinales: diarrea crénica, malabsorcion,
enteropatias pierde-proteinas, fibrosis quistica

c. Enfermedades sistémicas: tumores, sepsis, shock,
insuficiencia renal, insuficiencia cardiaca, malaria
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CONCLUSIONES

Hay que tener especial Valorar el tratamiento segun -
cuidado en la toma de el estado del paciente y
muestras para el valorar la necesidad de

estudio diagnéstico seguimiento posterior '
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