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En el caso 1, la paciente tenia multiples
factores para desarrollar la infeccion
por AX: contacto con animales, malas
condiciones socioeconomicas, mala hi-
giene personal y ser portadora de CVC.
Por todo ello, pensamos que fue el foco
primario de la infeccién. La retirada del
catéter y el tratamiento antibiético espe-
cifico resolvieron la bacteriemia.

En el caso 2, la colonizacién de la pro-
tesis pudo deberse a transmision por la
ropa o las manos del personal de la uni-
dad, ya que no usamos viales multidosis
ni hubo otras infecciones en la unidad
que pudieran relacionarse con contami-
nacion del liquido de didlisis. En este
caso, y como cabia esperar, no se con-
siguid la erradicacion del germen hasta
no retirar el material protésico, pese a
recibir varias tandas de antibidtico diri-
gido segtin antibiograma. Ademds, es el
primer caso descrito en la literatura de
contaminacién por AX de fistula.
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Aciduria metilmalénica
con homocistinuria.
Una causa muy poco
frecuente de fallo renal
en el periodo neonatal
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La aciduria metilmalénica con homo-
cistinuria (AMMH) es un trastorno
metabdlico congénito infrecuente y
heterogéneo del metabolismo de la vi-
tamina B12 o colabalamina (cbl). El
defecto origina una reduccién en los
niveles de las coenzimas adenosil y
metilcobalamina, que causa una reduc-
cion en la actividad de sus respectivas
enzimas metilmalonil-CoA mutasa y
metionina sintetasa. La consecuencia
es un acimulo de dcido metilmalénico
y homocisteina en sangre y tejidos, con
un incremento en la excrecidn urinaria
de ambos compuestos'. Se han descrito
varias formas de la enfermedad: cblC,
cblD y cblF. La presentacion neonatal
de esta entidad incluye fallo de medro,
encefalopatia, retraso psicomotor, alte-
raciones hematoldgicas de las tres series
y afectacion renal'. Presentamos dos ca-
sos diagnosticados en nuestro servicio,
que fallecieron por un sindrome hemo-
litico urémico (SHU) atipico asociado a
insuficiencia renal grave.

El primer caso fue un varén de 25 dias
de vida, que ingresé por vomitos bi-
liosos y deposiciones liquidas que se
habfan iniciado cuatro dias antes. Era
el segundo hijo de unos padres primos
hermanos. Al ingreso destacaba desnu-
tricion leve, hipotonia e hipoactividad.
Presentaba acidosis metabdlica normo-
clorémica. Tras una discreta mejoria al
estar sometido a dieta absoluta, se ini-
ci6 alimentacidn, observandose mala
tolerancia, deterioro neuroldgico, pan-
citopenia, fallo hepdtico e insuficiencia
renal.

Posteriormente, al instaurar nutricion
parenteral, se constaté anemia microan-
giopdtica junto con una mayor trombo-
penia (hemoglobina 6,7 g/, plaquetas
10 000/mm?) y agravamiento de su in-
suficiencia renal. Se diagnostic6 SHU
atipico. Ademds, realizd varios episo-
dios convulsivos con datos de encefa-
lopatia en el electroencefalograma. Fue
exitus alos 20 dias de ingreso, momento
en el que presentaba un fallo renal grave
(creatinina 1,3 mg/dl, urea 193 mg/dl,
potasio 6,6 mEq/l).

El segundo caso era un varén de 24 dfas
de vida, que fue conducido al hospital
por una pérdida de peso del 7 % desde
el nacimiento, hipotonfa y mal estado
general. Los padres eran, también, pri-
mos hermanos. Ingresé con el diagnds-
tico de sospecha de sepsis (aumento de
reactantes de fase aguda y hemocultivo
positivo a estafilococo coagulasa posi-
tivo). Tenia, asimismo, acidosis meta-
bélica normoclorémica. Se pautd anti-
bioterapia y se dejé en dieta absoluta,
con buena respuesta clinica. Al iniciar
las tomas, se observd una mala tole-
rancia, dificultad respiratoria, deterioro
neuroldgico, pancitopenia y fallo hepa-
tico. En ese momento, se diagnosticé
una miocardiopatia dilatada con dismi-
nucion de la fraccién de eyeccion, que
se normalizé después de suspender la
alimentacién. Se inicid, posteriormen-
te, nutricidn parenteral, momento en el
que se aprecié un fallo renal (oligoa-
nuria, creatinina 1 mg/dl, urea 90 mg/
dl), acompafiado de anemia y trombo-
penia (hemoglobina 7,7 g/l, plaquetas
21 000/mm?). Por este motivo se inicié
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hemofiltracién veno-venosa continua.
Aunque se desconoce la presencia de
esquistocitos, se sospechd que padecia
un SHU atipico. La ecografia cerebral
mostré una atrofia cortical severa. A
los 30 dfas del ingreso se confirmé el
diagnostico de AMMH. Ante el mal
prondstico, se decidié una limitacién
del esfuerzo terapéutico.

Los datos mds destacados del estudio
metabdlico y genético de ambos pa-
cientes, necesarios para el diagndstico,
se muestran en la tabla 1. Nuestros pa-
cientes estaban afectos de la variante
mas comun de la enfermedad (cblC),
que estd causada por mutaciones ho-
mocigotas o heterocigotas compuestas
en el gen MMACHC [methylmalonic
aciduria (cobalamin deficiency) cblC
type, with homocystinuria], que estd
localizado en el cromosoma 1p34.

En la AMMH es tipico que acontezca
un periodo libre de sintomas, ya que
para que comiencen los sintomas clini-
cos se necesita un aporte de proteinas,
con el consiguiente acimulo de dcido
metilmalénico y homocisteina. Esto
explica que, en nuestros pacientes, se
observara un empeoramiento al reini-
ciar la alimentacion, ya fuera enteral
o parenteral. En ocasiones, existe una
clinica larvada que se ve precipitada
por un cuadro intercurrente, muchas
veces una infeccion, como ocurrié en
el caso 2. También estd descrita como
complicacion la miocardiopatia dilata-
da (caso 2), de la que se ha comunicado
algin caso diagnosticado intratitero?,
asf como otras alteraciones cardiacas
en relacién con tromboembolismos.

La patogenia de la microangiopatia
trombdtica estd relacionada con el in-

cremento de los niveles plasmadticos de
dcido metilmalénico y homocisteina.
Esta dltima modifica las propiedades
antitrombdticas del endotelio vascu-
lar al interferir en la inhibicién de la
agregacion plaquetaria mediada por
6xido nitrico, lo que favorece la unién
del activador del plasmindgeno tisular
al endotelio. La consecuencia es un in-
cremento de la expresién endotelial de
procoagulantes. Ademds, la homocis-
teina tiolactona, metabolito de la ho-
mocisteina, puede causar dafio celular
al inducir un acimulo intracelular de
radicales libres y el 4cido metilmaldni-
co puede interferir en el metabolismo
mitocondrial de las células renales. La
asociacion con el SHU es infrecuente,
aunque descrita, sobre todo, en neo-
natos®*, como se confirmé en nuestro
caso 1 y se sospechd en el caso 2. En
el momento del debut neonatal muchos
pacientes tienen ya insuficiencia renal,
que puede ser reversible con un trata-
miento precoz (hidroxicobalamina, be-
taina, folato y restriccion proteica)*”,
lo que no ocurrié en nuestros casos,
dado el diagndstico tardio. Por ello, es
fundamental una sospecha clinica pre-
coz, con lo que se puede intentar mejo-
rar, en lo posible, la funcion renal.
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Tabla 1. Datos bioquimicos y genéticos

Caso 1

Caso 2

Acido metilmalénico (orina)
Normal: 0,8-8,5 mmol/mol Cr

124 mmol/mol Cr

2150 mmol/mol Cr

Homocisteina (suero)
Normal: 3,7-7,5 mcmol/l

109 mcmol/I

85 mcmol/l

Mutaciéon en homocigosis en
el gen MMACHC (tipo CbIC)

¢.271dupA/c.271dupA

¢.271dupA/c.271dupA
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An uncommon cause
of linfadenopathy in

a kidney transplant
patient: Cat-scratch
disease
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Dear Editor,

Cat scratch disease (CSD) is an
infectious disease that usually presents
as a self-limiting illness characterized
by regional lymphadenopathy, fever and
constitutional symptoms in association
with a cat scratch or bite.'* In most cases,
Bartonella henselae is the etiologic agent
and cats are important reservoirs.>*
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