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¢{QUE SON LOS DEFECTOS DEL METABOLIS-
MO DE LA CARNITINA?

Son un conjunto de enfermedades genéticas, de heren-
cia autosdmica recesiva, que afectan al transporte de
carnitina y de los acidos grasos, causando una alte-
racion en el proceso de la B-oxidacién de los mismos.

¢{QUE ES LA CARNITINA?

La carnitina es un compuesto, que se sintetiza en
el higado y en el rindn y también se aporta con la
dieta, y que es indispensable para el transporte de
los acidos grasos de cadena larga desde el citosol
a la mitocondria.

¢ QUE SON LOS ACIDOS GRASOS?

Son cadenas carbonadas de diferente longitud que
constituyen una de las principales fuentes de ener-
gia, especialmente para el corazén y el musculo es-
quelético.

¢{CUALES SON LAS FUENTES DE ENERGIA DEL
ORGANISMO?

Todos los seres vivos necesitan energia para crecer,
moverse, pensar y realizar cualquier otra actividad.
También necesitamos energia para que funcionen to-
das las reacciones metabdlicas que permiten la vida.
La energia se produce por la oxidacién principalmente
de los azUcares (glucosa) y los acidos grasos transpor-
tados por la carnitina al interior de las mitocondrias.
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¢{CUANDO SE OXIDAN LOS ACIDOS GRASOS?

Durante el ayuno y el gjercicio prolongados o en
procesos febriles en los que hay grandes necesida-
des energéticas la energia que aporta la glucosa es
insuficiente y los acidos grasos se movilizan desde
el tejido adiposo (grasa corporal). Se activan en for-
ma de acil-CoA y se transportan unidos a la car-
nitina dentro de la mitocondria y alli se oxidan. La
B—oxidacion de los acidos grasos proporciona hasta
el 80% de la energia requerida por el organismo en
el ayuno prolongado.

¢CUAL ES EL PAPEL DE LA CARNITINA EN EL
TRANSPORTE DE ACIDOS GRASOS AL INTE-
RIOR DE LA MITOCONDRIA?
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La carnitina entra en la célula a través de la membra-
na plasmatica mediante un transportador de carni-
tina (CT). La enzima carnitina palmitoil transferasa |
(CPT-I) transforma los acidos grasos de cadena larga
activados (LC-AcilCoA) en acilcarnitinas (LC-Acilcarniti-
na). Estas son transportadas a través de la membrana
mitocondrial interna mediante la carnitina acilcarnitina
traslocasa (CACT). La carnitina palmitoil transferasa
Il (CPT-II) situada en la membrana mitocondrial interna,
transforma las acilcarnitinas en acil-CoA y libera la carni-
tina, que sale de la mitocondria mediante la translocasa.
Los acidos grasos de cadena media y corta no precisan
del sistema de transporte de la carnitina, pasando di-
rectamente a la mitocondria.

¢{CUANDO SE PRODUCE UN DEFECTO DEL
METABOLISMO DE LA CARNITINA?

producirse un defecto del metabolismo de la carni-
tina cuando alguna de los procesos enzimaticos o de
transporte implicados en esta via metabdlica no se rea-
liza correctamente. Como consecuencia de alguno de
estos defectos pueden acumularse compuestos que
no se han oxidado correctamente y que pueden ser
téxicos si estan en exceso. Ademas se produce un de-
fecto en la sintesis de acetil-CoA, que causa un fallo
en la produccion de energia a través del ciclo de Krebs
y la fosforilacion oxidativa (OXPHOS), un defecto en la
sintesis de cuerpos cetdnicos y una caida de los valores
de glucosa (hipoglucemia).

¢POR QUE SE PRODUCE UN DEFECTO HEREDI-
TARIO DEL METABOLISMO DE LA CARNITINA?

Cada una de las proteinas enzimaticas o de trans-
porte implicadas en el metabolismo de la carniti-
na esta determinada genéticamente (codificada).
Cuando se produce una mutacién (cambio estable
y hereditario) en un gen que codifica alguna de es-
tas proteinas, ésta muestra alteraciones en su con-
centracion o estructura que pueden alterar su fun-
cion. Se heredan de forma autosdmica recesiva, es
decir, los padres son portadores de mutaciones en
uno de estos genes, aunque no sufren los efectos
de la deficiencia. Si ambos padres transmiten una
mutacion al hijo, éste sufrira un error congénito del
metabolismo de la carnitina.

¢QUE OCURRE EN EL CASO DE UN NINO/A QUE
NACE CON UN DEFECTO DEL METABOLISMO
DE LA CARNITINA?

El nino nace en general sin problemas y el debut
se produce a menudo en la lactancia, asociado a
procesos febriles, ejercicio prolongado, infecciones,
intervenciones quirdrgicas, con pérdida de apetito
y vomitos. Cuando las necesidades energéticas del
nifRo son superiores al aporte externo de glucosa y
al que le proporciona la degradacion del glucégeno
hepatico, se pone en marcha la -oxidacion de los
acidos grasos. Si esta via esta interferida por un de-
fecto en el metabolismo de la carnitina, se produce
una hipoglucemia hipocetosica, que puede condu-
cir al coma, ya que el fallo de sintesis de acetil-CoA
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se traduce en un defecto de la formacion de cuer-
pos cetonicos. Pueden presentarse signos de fallo -
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¢COMO SE DIAGNOSTICAN LOS DEFECTOS
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El diagndstico lo sugiere muchas veces una hipoglu-
cemia hipocetdsica, con moderada hiperamonemia,
elevada CK, alteracion del perfil de acilcarnitinas (no
en CPT-ll). La carnitina total y libre es muy deficien-
te en el defecto del transportador, CACT y CPT-II,
pero puede ser normal o incluso elevada en CPT-I.
El defecto se confirma en cultivo de fibroblastos y
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¢ TIENEN TRATAMIENTO LOS DEFECTOS DEL
METABOLISMO DE LA CARNITINA? Passeig Sant]oan de Déu, 2
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