Deficiencia primaria de carnitina (ninos)

La carnitina es un nutriente que ayuda a las células del cuerpo a funcionar normalmente. La
deficiencia primaria de carnitina se presenta cuando no llega una cantidad suficiente de
carnitina a las cé€lulas del cuerpo. Esto puede debilitar los musculos. Y también puede
causar problemas en el corazon o el higado. La deficiencia primaria de carnitina es un
problema de salud de nacimiento poco frecuente. Lo causa un gen anormal.

. Como actua la carnitina en el cuerpo?

Usted obtiene carnitina por medio de algunos de los alimentos que come. Esta sustancia
ayuda a que los 4cidos grasos entren en la fabrica de energia de las células (mitocondria)
para usar la energia. La carnitina es vital para ciertas células, como las musculares. Cuando
el nivel de carnitina es menor, las células que necesitan los acidos grasos para obtener
energia probablemente no funcionen bien.

.Cual es la causa de la deficiencia primaria de carnitina?

La causa un gen anormal. El gen provoca un problema con una proteina que lleva la
carnitina desde la sangre hasta las células. En algunos casos, esto solo provoca una
reduccion de los niveles de carnitina en los musculos. También se la conoce como defecto
de captacion de carnitina.

. Cuales son los sintomas de la deficiencia primaria de
carnitina?

Los nifos tienden a manifestar sintomas durante los primeros afios de vida. Pueden ser un
poco distintos en cada persona. Es posible que su hijo no presente sintomas o que sean
entre leves y graves. Entre los sintomas, se pueden incluir los siguientes:

¢ Tono muscular disminuido o musculos blandos
e Agrandamiento del higado

¢ Debilidad muscular

e Agotamiento fisico

e Irritabilidad o confusion

¢ Movimiento demorado (desarrollo motor)

e Mala alimentacion

e Episodios de glucosa muy baja en la sangre debidos a enfermedades virales
habituales

e Edema (hinchazon)
o Falta de aire

e Debilidad o agrandamiento del corazon
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. Como se diagnostica la deficiencia primaria de
carnitina?

Es posible que su bebé haya recibido el diagnoéstico al realizarle las pruebas de deteccion
estandar del recién nacido.

El proceso para diagnosticar el déficit de carnitina comienza con una revision de los
antecedentes médicos y un examen fisico. El proveedor de atencion médica le hara
preguntas sobre los sintomas del nifio. También le preguntara sobre los antecedentes
médicos de su familia. La exploracién fisica puede incluir un examen neurologico. Es
posible que se realicen pruebas, por ejemplo:

e Analisis de sangre. Se hacen para conocer los niveles de carnitina en la sangre.
También se usan para medir la creatina cinasa, que sirve para detectar si hay dafio en
los musculos. Y para verificar la presencia de enzimas en la sangre que indiquen una
enfermedad hepatica.

e Analisis de orina. Se hacen para detectar proteinas llamadas cetonas.

e Prueba genética. Este tipo de estudio ayuda a confirmar la deficiencia primaria de
carnitina.

¢ Pruebas cardiacas. Los procedimientos, como una ecocardiografia, pueden mostrar
si el corazon esta afectado.

. Como se trata la deficiencia primaria de carnitina?

Si a su hijo le han diagnosticado esta afeccion, el proveedor de atencién médica le recetara
carnitina por boca que debera tomar todos los dias. Su hijo no debe pasar periodos
prolongados sin comer ni saltarse comidas. Debe vigilarlo bien si se enferma por cualquier
motivo. En algunos casos, podria necesitar que le administren azucar por via intravenosa.
Su hijo debera ver a un cardidlogo todos los afios a fin de evaluar si se presenta una
miocardiopatia (debilidad de los musculos cardiacos).
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