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QUE ES UNA DEFICIENCIA DE BIOTI-
NIDASA?

La deficiencia de biotinidasa és un error meta-
bolic que afecta el reciclatge d’una vitamina,
la biotina, i causa un defecte d’aquesta i, per
tant, 'acumulacié en plasma, orina i teixits d’uns
productes toxics, derivats del metabolisme
d’aquesta vitamina i dels enzims que depenen
d’ella.

QUE ES LA BIOTINA?

La biotina és una vitamina hidrosoluble del
complex B, present en baixes concentracions
en multiples aliments, fetge, ronyd, rovell d’ou,
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vegetals, cereals, etc...Els bacteris intestinals po-
den sintetitzar-la i complementen la biotina apor-
tada per la dieta.

COM ES METABOLITZA LA BIOTINA?

La biotina que procedeix de la dieta i de la flora
intestinal ha d’unir-se a quatre enzims que de-
penen d’ella, les apocarboxilases: PCC (propio-
nil-CoA carboxilasa), MCC (metilcrotonil-CoA
carboxilasa), PC (piruvat carboxilasa), i ACC
(acetil-CoA carboxilasa). Per a aquesta unio
cal la intervencid d’un enzim, la holocarboxilasa
sintetasa, que activa les carboxilases al unir-les
a la biotina. Cada carboxilasa activada actua en
una via metabolica diferent: la PCC i la MCC en
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el metabolisme dels aminoacids (PCC: isoleuci-
na i valina, i MCC: leucina), la PC en el metabo-
lisme dels carbohidrats (gluconeogénesi) i la ACC
en la sintesi d’acids grassos. En la degradacio
d’aquests enzims s’allibera la biotina per al seu re-
ciclatge i per aix0 cal un altre enzim, la biotinidasa.
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QUE SIGNIFICA UN ERROR META-
BOLIC?

Quan hi ha un error al metabolisme, algu-
na d’aquestes reacciones no es produeix amb
I'eficacia deguda, els compostos anteriors a la re-
accid s’acumulen i els posteriors no es sintetitzen
correctament.

QUE PASSA EN LA DEFICIENCIA DE
BIOTINIDASA?

Quan hi ha una deficiencia de biotinidasa (i tam-
bé d’holocarboxilasa sintetasa, que és molt menys
freqUent) la biotina no es metabolitza bé i es pro-
dueix una deficiéncia multiple de carboxilases.
Aquesta deficiencia multiple causa una acumulacio
de compostos toxics que procedeixen de les vies
metaboliques afectades: lactat, cossos cetonics,
derivats del propionat i 3-metilcrotonilglicina, entre
altres.
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PER QUE ES PRODUEIX UNA DEFI-
CIENCIA DE BIOTINIDASA?

Cada una de les reaccions del metabolisme que
donaran lloc als compostos que formen el nostre
cos esta determinada genéticament (codifica-
da). Tots heretem dels nostres pares la informacio
correcta o alterada que determina que es realitzi
cadascuna de les reaccions del metabolisme. La
deficiencia d’activitat de biotinidasa es produeix
degut a mutacions (canvis estables i hereditaris) en
el gen BTD que codifica aquest enzim. Aquesta
deficiencia és un trastorn genetic d’heréncia au-
tosdmica recessiva, €s a dir, els pares sén porta-
dors de mutacions en el gen
BTD, tot i que no pateixen
els efectes de la deficiencia
enzimatica. Si ambdds pares
transmeten una mutacié al fill
el nen mostrara un defecte
de biotinidasa.

QUE PASSA QUAN UN NEN/A NEIX
AMB UNA DEFICIENCIA DE BIOTINI-
DASA?

El nen neix sense problemes, perqué fins al mo-
ment del part és la seva mare la que s’encarrega
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de metabolitzar les proteines i ella ho fa bé, encara
que sigui portadora d’una informacié erronia. Quan
el nad6 comencga a alimentar-se, les proteines de
la llet es degraden i alliberen tots els aminoacids.
Per0 alguns d’ells (isoleucina, valina i leucina) no es
degraden bé, degut a la deficiencia de biotina. Tam-
poc funciona bé la gluconeogénesi i aixo pot causar
hipoglucemies amb elevacid de cossos cetonics i
acidemia lactica. Tot i que en el periode neonatal el
nounat utilitza la biotina materna, aviat necessitara
un reciclatge actiu de biotina per cobrir les seves
necessitats metaboliques i comencara a manifes-
tar signes de la deficiencia multiple de carboxila-
ses causada pel defecte de reciclatge de biotina.
Comengaran a acumular-se els compostos toxics
ja anomenats i el nen comencgara a presentar
simptomes d’intoxicacié que poden manifestar-
se com a vomits, refds de I'aliment, convulsions
i també dermatitis (probablement deguda al de-
fecte de sintesi d’acids grassos). Fins i tot a llarg
termini, el nen pot desenvolupar sordesa i afectacio
cognitiva.

COM ES DIAGNOSTICA UNA DEFICIEN-
CIA DE BIOTINIDASA?

En base a la sospita clinica es demostra, en gene-
ral, una elevacio de lactat, alanina i un perfil d’acids
organics alterat, amb elevada excrecid¢ de 3-hi-
droxi-isovalerat i altres acids organics. El diagnostic
es confirma per I'estudi enzimatic i molecular.

QUE CAL FER PER EVITAR LES CONSE-
QUENCIES D’UNA DEFICIENCIA DE BIO-
TINIDASA?

Cal actuar el més rapidament possible i instaurar un
tractament. Aquest es basa simplement en admi-
nistrar biotina, que suplira la que no és capac de
reciclar-se i activara les carboxilases. No tan sols es
normalitzara I'acumulacié de metabolits toxics, sind

que també es resoldra la dermatitis, I'epilepsia i al-
tres alteracions neurologiques i fins i tot pot millorar
la sordesa i es pot prevenir el deteriorament neu-
rologic. Igualment es tracta la deficiencia d’ holo-
carboxilasa sintetasa, amb molt bona resposta al
tractament amb biotina.

Les deficiencies de biotinidasa i holocarboxilasa
sintetasa son malalties hereditaries que, no tracta-
des, poden tenir greus consequéencies. No obstant,
si es diagnostiquen i tracten el més aviat possible
els nens afectes podran fer una VIDA NORMAL en
tots els sentits, amb I'Uinica precaucié de mantenir
el tractament al llarg de tota la vida.
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