	Desórdenes de la Oxidación de los Ácidos Orgánicos (Acidurias Orgánicas)
	


Nombre del desorden: deficiencia de 3-Metilcrotonil CoA Carboxilasa
Siglas: Deficiencia 3MCC 
· ¿Qué es la deficiencia de 3MCC? 

· ¿Qué causa la deficiencia 3MCC? 

· Si la deficiencia 3MCC no se trata, ¿qué problemas ocurren? 

· ¿Cuál es el tratamiento para la deficiencia 3MCC? 

· ¿Qué sucede cuando se trata la deficiencia 3MCC? 

· ¿Qué causa que la enzima 3MCC este ausente o no trabaje correctamente? 

· ¿Cómo se hereda la deficiencia de 3MCC? 

· Métodos de detección de la deficiencia de 3MCC 

· Otros métodos de detección
· Detección temprana durante embarazo
· ¿Pueden otros miembros de la familia tener deficiencia de 3MCC o ser portadores? 

· ¿Pueden otros miembros de la familia ser analizados? 

· ¿Cuál es la incidencia de la deficiencia de 3MCC? 

· ¿La deficiencia de 3MCC sucede más a menudo en cierto grupo étnico? 

· ¿La deficiencia de 3MCC tiene otros nombres? 

· ¿Dónde puedo encontrar más información? 

Este documento tiene información de carácter general sobre la deficiencia de 3MCC. Cada niño es diferente y algunos de estos hechos pueden no aplicarse a su niño específicamente. Algunos tratamientos se pueden recomendar para unos niños pero no para otros. Los niños con deficiencia de 3MCC deben ser atendidos por además de su doctor primario.
un doctor metabólico 
¿Qué es la deficiencia de 3MCC?

La deficiencia de 3MCC es un tipo de de los alimento que come.
leucina llamado aminoácido . La gente con esta condición tiene problemas para asimilar el Aciduria Orgánica
	Desórdenes de los Ácidos Orgánicos (Acidurias Orgánicas): 
Los desórdenes de los ácidos orgánicos, o Acidurias Orgánicas, (OAs) son un grupo raro de desordenes heredados. Son causados por de los alimentos que comemos para el uso por el cuerpo. Los problemas con una o más de estas enzimas pueden causar Aciduria orgánica.
las proteínas que no trabajan correctamente. Un número de enzimas es necesario para procesar enzimas 
La gente con acidurias orgánicas no puede metabolizar las proteínas correctamente. Esto causa la acumulación de sustancias tóxicas en la sangre y orina. Estas sustancias pueden afectar  la salud, el crecimiento y el desarrollo normal de las personas.

Los síntomas y el tratamiento varían entre las diversas Acidurias Orgánicas. Pueden también variar de persona en persona con las misma Aciduria orgánica. 

Las Acidurias Orgánicas  se heredan  y afectan por igual a varones y mujeres. de una manera autosómica recesiva 


¿Qué causa la deficiencia 3MCC?

Para que el cuerpo humano utilice realizan cambios a los aminoácidos para que así  el cuerpo pueda utilizarlos.
especiales de los alimentos que comemos, éstas deben ser descompuestas en piezas más pequeñas llamadas aminoácidos. Posteriormente, enzimas la proteína 
La deficiencia de 3MCC ocurre cuando una enzima, llamada “3-Metilcrotonil CoA Carboxilasa  (3MCC)", está faltando o no está trabajando correctamente. El trabajo de esta enzima es ayudar a descomponer la leucina. Cuando un niño con deficiencia de 3MCC come alimentos que contienen leucina, sustancias toxicas pueden acumularse en la sangre y causar problemas. La leucina se encuentra en todos los alimentos con proteína.
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Si la deficiencia 3MCC no se trata, ¿Qué problemas ocurren?

Cada niño con deficiencia de 3MCC puede presentar síntomas algo diversos. De hecho, algunos niños con esta condición nunca presentan síntomas y pueden no necesitar tratamiento.

Los bebés con deficiencia de 3MCC aparentan estar sanos al nacer pero suelen presentar síntomas después de los 3 meses de edad. Algunos bebés no presentan los primeros síntomas hasta los 6 meses a 3 años de la edad. Otros no tienen síntomas hasta la edad adulta. Algunas personas nunca desarrollarán síntomas.

La deficiencia de 3MCC puede causar episodios llamados “crisis metabólicas”. Algunos de los primeros síntomas de una crisis metabólica son:

· falta de apetito

· adormecimiento extremo o carencia de energía (cansancio)

· cambios del comportamiento 

· humor irritable 

· debilidad muscular

· náusea 

· vómitos 

Resultados comunes esperados en la sangre y la orina son:

· bajada de azúcar en sangre, o hipoglucemia
· niveles crecientes de sustancias ácidas en la sangre o acidosis metabólica 
· altos niveles en la sangre 
de amonio 
· niveles bajos en la sangre 
de carnitina 
· niveles altos de cetonas en la orina 

· problemas del hígado 

Si una crisis metabólica no se trata, un niño con deficiencia de 3MCC puede desarrollar:

· problemas de respiración 

· Convulsiones
· fallo hepático

· , e incluso muerte 
coma
En bebés y niños que sobreviven, episodios repetidos de crisis metabólica pueden causar daño cerebral. Esto puede conducir a problemas de aprendizaje o retraso mental.

Los episodios de crisis metabólica se pueden desencadenar por:

· enfermedades o infecciones 

· ayuno por largos períodos de tiempo 

· comer cantidades grandes de proteína 

Cuando un niño esta enfermo o sin alimento durante un periodo largo de tiempo, el cuerpo consume su propia proteína y grasa para utilizarla como energía. En algunas personas con deficiencia de 3MCC, esto puede dar lugar a una crisis metabólica.

Entre episodios de crisis metabólica, los niños con deficiencia de 3MCC están sanos.

Algunos niños nunca entran en crisis metabólica. Sin embargo, pueden tener otros síntomas como:

· problemas de crecimiento y desarrollo

· Bajo tono muscular (hipotonía) o espasticidad (hipertonía)
Algunas personas no presentan ningún síntoma hasta la edad adulta. Algunos de los síntomas que se han visto en adultos son:

· debilidad 

· fatiga 

¿Cuál es el tratamiento para la deficiencia 3MCC?

El único tratamiento que existe para la deficiencia 3MCC es el control riguroso de la dieta y, en concreto, la ingesta restringida de proteína. Por eso, es muy importante que el doctor primario de su bebe trabaje en conjunto con un doctor especialista en metabolismo y un dietista.

En la mayoría de casos, un tratamiento temprano es decisivo para prevenir crisis metabólicas y los efectos de salud que conllevan. El tratamiento puede variar de un niño a otro y, en algunos niños que no presentan síntomas, incluso no ser necesarios.

A continuación se detallan algunos de los tratamientos que se utilizan para algunos bebés y niños con deficiencia 3MCC:

1. Dieta Baja en Leucina, incluyendo alimentos médicos y fórmula

 
Generalmente, se recomienda un plan de alimentación bajo en leucina con cantidades limitadas de proteína. La mayoría de los alimentos en la dieta serán (pan, cereal, pastas, fruta, vegetales, etc.). Los carbohidratos dan al cuerpo diferentes tipos de azúcar que se puedan utilizar como energía. Comer una dieta alta en carbohidratos y baja en proteína puede ayudar a  prevenir la hipoglucemia y las crisis metabólicas.
carbohidratos 
Los alimentos altos en proteína que deben ser evitados o limitados incluyen:

· leche y productos lácteos 

· carne y aves de corral 

· pescados 

· huevos 

· habas secas y legumbres 

· nueces y mantequilla de cacahuete 

Muchos vegetales y frutas tienen solamente cantidades pequeñas de proteína y pueden ser ingeridos en cantidades cuidadosamente medidas. No quite toda la proteína de la dieta. Los niños con deficiencia de 3MCC necesitan cantidades pequeñas de proteína para crecer correctamente.

Si es necesario, su nutricionista creará un plan de alimentación que contenga la cantidad exacta de proteína, de nutrientes y de energía para su niño. Algunos niños requieren de un plan especial de alimentación durante toda su vida.

Alimentos médicos y fórmula

Hay alimentos médicos especiales tales como harinas, pastas, y arroz bajo en  proteínas que se preparan especialmente para la gente con Acidurias Orgánicas. En caso de ser necesario para su niño, su nutricionista le dirá cómo utilizar estos alimentos.

Además de una dieta baja en proteína, a algunos niños les dan una fórmula médica especial que no contiene leucina. Su doctor metabólico y nutricionista decidirán si su niño necesita esta fórmula. 

2. Medicaciones

 
Algunos niños se pueden beneficiar tomando a producir energía. La L-carnitina también ayuda al cuerpo a eliminar sustancias toxicas. Su doctor decidirá si su niño necesita o no L-Carnitina. Utilice solamente la L-Carnitina que le recete su doctor a menos que se le indique de otra manera. No utilice ninguna medicación sin consultar con su doctor.
del cuerpo . Ésta es una sustancia segura y natural que ayuda a las células L-Carnitina
3. Llame a su doctor al comienzo de cualquier enfermedad 


En algunos niños, incluso las enfermedades de menor importancia tales como un resfriado o la gripe pueden conducir a una crisis metabólica. Con el fin de prevenir posibles complicaciones, contacte a su doctor inmediatamente cuando su niño presente cualquiera de los siguientes síntomas:

· pérdida de apetito 

· vómitos

· diarrea 

· infección o enfermedad 

· fiebre 

Algunos niños tienen la necesidad de comer más carbohidratos y beber más líquidos cuando están enfermos. De lo contrario, podrían tener una crisis metabólica. También deben evitar comer proteínas durante cualquier enfermedad. Sin embargo, los niños que están enfermos a menudo no desean comer. Si no quieren comer, o si presentan síntomas de una crisis metabólica, pueden necesitar ser atendidos en un hospital. Pregunte a su doctor metabólico si usted debe llevar un protocolo especial con las instrucciones médicas para el cuidado de su niño.

¿Qué sucede cuando se trata la deficiencia 3MCC?

Con el tratamiento oportuno y cuidadoso, los niños que han demostrado los síntomas de deficiencia de 3MCC tienen una buena oportunidad de vivir vidas sanas con crecimiento y desarrollo típicos.

Sin embargo, algunos niños, aun con tratamiento, pueden presentar problemas de aprendizaje o retraso mental a consecuencia de haber padecido repetidas crisis metabólicas y haber sufrido daño cerebral.

¿ Qué causa que la enzima 3MCC este ausente o no trabaje correctamente?

dicen al cuerpo hacer varias enzimas. La gente con deficiencia de 3MCC tiene un par de los genes que no trabaja correctamente. Debido a los cambios en este par de genes, la enzima 3MCC no trabaja correctamente o simplemente no es producida.
Los genes le 
¿Cómo se hereda la deficiencia 3MCC?

La deficiencia de 3MCC de una manera autosómica recesiva. Afecta a hombres y a mujeres por igual.
se hereda 
Cada persona tiene un par de genes que hacen la enzima 3MCC. En niños con deficiencia de 3MCC, ninguno de estos genes trabaja correctamente. Estos niños heredan un gen defectuoso de cada padre para la condición.

Los padres de niños con deficiencia de 3MCC raramente tienen el desorden. En su lugar, cada padre tiene un solo gen defectuoso para la deficiencia de 3MCC. Se llaman portadores. Los portadores no tienen la condición porque el otro gene de este par está trabajando correctamente.
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Cuando ambos padres son portadores, hay una probabilidad del 25% en cada embarazo de que el niño tenga la deficiencia de 3MCC. Hay una probabilidad del 50% de que el niño sea un portador, como los padres. Y hay una probabilidad del 25% de que el niño tenga dos genes perfectos.

pueden contestar a sus preguntas sobre cómo se hereda la condición,  opciones durante los embarazos futuros, y cómo realizar test a otros miembros de la familia. Pregunte a su doctor acerca de consultas a un consejero genético.Los consejeros genéticos disponible para las familias que tienen niños con deficiencia de 3MCC. Existe asesoramiento genético 
Métodos de detección de la deficiencia de 3MCC

Existen pruebas , busca cambios en el par de genes que causa la deficiencia de 3MCC. Hable con su consejero genético o doctor metabólico si usted tiene interrogantes sobre la prueba de ADN.
ADNgenéticas para la detección de la deficiencia de. La prueba genética, también llamada prueba de 
La prueba de ADN no es necesaria para diagnosticar a su niño. Si esta disponible, puede ser beneficiosa para determinar si uno es portador o para un diagnostico prenatal.

Otros métodos de detección

Pruebas especiales de sangre, orina o biopsias de piel pueden realizarse para confirmar la deficiencia de 3MCC. Hable con su doctor metabólico si tiene interrogantes acerca de los estudios para esta condición. 

Detección temprana durante embarazo

Si los dos cambios en los genes del niño con deficiencia de 3MCC han sido identificados, se puede realizar el test de ADN durante embarazo futuros.

También es posible hacer el test de deficiencia de 3MCC realizando un estudio de actividad enzimática de las células del feto.

La muestra que se necesita para realizar estos tests es recolectada por “Muestras de Vellosidades Coriónicas” (o CVS por sus siglas en Ingles) o amniosíntesis.

Los padres pueden escoger entre realizarse el test durante el embarazo o esperar hasta el nacimiento para realizar el test. Un consejero genético puede informarles sobre sus opciones y responder sus preguntas sobre el test prenatal o sobre el test después del nacimiento.

¿Pueden otros miembros de la familia tener deficiencia de 3MCC o ser portadores?

Teniendo deficiencia de 3MCC

Los hermanos y hermanas de un niño con deficiencia de 3MCC tienen una posibilidad de estar afectados aunque no se hayan presentado  síntomas. Es muy importante averiguar si otros niños de la familia padecen de esta condición  ya que el tratamiento temprano puede prever serios problemas de salud. Consulte con su doctor metabólico si sus otros niños deben ser analizados.

Portadores de Deficiencia de 3MCC

Los hermanos o hermanas que no presentan la deficiencia de 3MCC tienen todavía la posibilidad de ser portadores como sus padres. Excepto en casos especiales, el test de portadores solo debe ser realizado a personas con más de 18 años de edad.


Cada uno de los hermanos y hermanas de los padres de un niño con deficiencia de 3MCC tienen una posibilidad del 50% de ser portadores. Es importante que se les avise a otros miembros de la familia que pueden ser portadores. Hay una pequeña posibilidad de que ellos puedan tener hijos con deficiencia de 3MCC.

Algunos estados no proveen con los estudios neonatales para determinar si se tiene deficiencia de 3MCC. Sin embargo, estudios  expandidos pueden ser realizados a través de laboratorios privados para los bebes nacidos en estados que no realizan los estudios para esta deficiencia. 

Cuando los dos padres son portadores de la deficiencia de 3MCC, los estudios neonatales no son suficientes para determinar la condición del recién nacido. En estos casos, y en adición a los estudios neonatales, test de diagnostico especiales deben ser realizados. 

¿Pueden otros miembros de la familia ser analizados?

Test de diagnósticos

Los hermanos y hermanas de un niño con deficiencia de 3MCC pueden ser analizados a través de muestras de sangre, orina o biopsias de piel.

Test para portadores

Si los dos cambios en los genes del niño con deficiencia de 3MCC han sido identificados, otros miembros de la familia pueden realizarse el test de ADN para determinar si son portadores.

Si el test de ADN no es posible o no es de ayuda, hay otros métodos disponibles de test para portadores. Su doctor metabólico o consejero genético puede responder sus preguntas acerca de los test para portadores.

¿Cuál es la incidencia de la deficiencia de 3MCC?

La incidencia de la deficiencia de 3MCC en Estados Unidos es de 1 en por cada 50.000 recién nacidos-

¿La deficiencia de 3MCC sucede más a menudo en cierto grupo étnico?

No, esta condición no sucede con mayor frecuencia en una raza especifica, grupo étnico, área geográfico o país.

¿La deficiencia de 3MCC tiene otros nombres?

La deficiencia de 3MCC es también llamada:

· 3 metil glicinuria

¿Donde podemos encontrar mas información?

Organic Acidemia Association
http://www.oaanews.org
Save Babies Through Screening Foundation
http://www.savebabies.org/
CLIMB (Children Living with Inherited Metabolic Disorders)
http://www.climb.org.uk
Genetic Alliance
http://www.geneticalliance.org/ 

	
	DISCLAIMER:
THIS INFORMATION DOES NOT PROVIDE MEDICAL ADVICE. All content ("Content"), including text, graphics, images and information are for general informational purposes only. You are encouraged to confer with your doctor or other health care professional with regard to information contained on this information sheet. After reading this information sheet, you are encouraged to review the information carefully with your doctor or other healthcare provider. The Content is not intended to be a substitute for professional medical advice, diagnosis or treatment. NEVER DISREGARD PROFESSIONAL MEDICAL ADVICE, OR DELAY IN SEEKING IT, BECAUSE OF SOMETHING YOU HAVE READ ON THIS INFORMATION SHEET. 
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El contenido de este documento ha sido traducido con fines informativos solamente. La fuente es del siguiente sitio en Internet:


� HYPERLINK "http://www.newbornscreening.info/Parents/organicaciddisorders/3MCC.html" ��http://www.newbornscreening.info/Parents/organicaciddisorders/3MCC.html�





Esta traducción ha sido realizada por:


Fernando López,


Padre de Adrián López, Deficiencia de 3MCC,


Santa Cruz – Bolivia








