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Resumen

Introduccion: la deficiencia de succinil-CoA acetoacetato
transferasa (SCOT) es una enfermedad rara, autosémica
recesiva, caracterizada por alteracion en la utilizacion de
cuerpos cetdnicos, con episodios agudos de cetoacidosis.
Caso clinico: se presenta el caso de un paciente con de-
ficiencia de SCOT, con un primer episodio atipico acompa-
fiado con hiperglucemia, con 4 episodios posteriores con
manifestaciones clasicas de la enfermedad, que presentd
patrén bioquimico de cetonuria permanente con marcada
elevacion de cuerpos cetdnicos (acetoacetato, 3 beta-hidro-
xibutirato) en estudio de acidos organicos urinarios por cro-
matografia de gases y espectrometria de masas, aunado a
cuadro clinico que otorgd el diagndstico. Se inicid terapia
de mantenimiento con plan de alimentacion caracteristico;
se demostré una adecuada respuesta al tratamiento, y se
infirié una ausencia de cetosis permanente.
Conclusiones: al ser una enfermedad rara, la categori-
zacion de estos pacientes como cetoacidosis diabética es
frecuente. Se deben analizar de forma muy minuciosa las
caracteristicas clinicas y bioquimicas con cetosis o cetonu-
ria persistente, sobre todo en pacientes que se presenten
con hiperglucemia, que es una manifestacion atipica de la
enfermedad, para realizar un diagndstico y tratamiento tem-
prano que impacte de forma positiva el pronostico de los
pacientes.

reporte de un caso

Abstract

Background: Succinyl-CoA:3 oxoacid CoA transferase de-
ficiency (SCOTD) is a rare autosomal recessive disease,
characterized by altered utilization of ketone bodies, with
acute episodes of ketoacidosis.

Clinical case: It is presented the case of a patient with
SCOTD, with a first atypical episode accompanied by hy-
perglycemia, with 4 subsequent episodes with classic mani-
festations of the disease, presenting with a biochemical pat-
tern of permanent ketonuria with marked elevation of ketone
bodies (acetoacetate, 3 beta-hydroxybutyrate) in the study
of urinary organic acids by gas chromatography and mass
spectrometry, together with the clinical picture granting the
diagnosis. It was started a maintenance therapy with a cha-
racteristic feeding plan; it was shown an adequate respon-
se to treatment, and the absence of permanent ketosis was
surmised.

Conclusion: Being a rare disease, the categorization of
these patients as diabetic ketoacidosis is frequent. The cli-
nical and biochemical characteristics with ketosis or persis-
tent ketonuria should be analyzed very carefully, especially
in patients presenting with hyperglycemia, which is an aty-
pical manifestation of the disease, in order to make an early
diagnosis and treatment, positively impacting the prognosis
of patients.
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Introduccion

La deficiencia de succinil-CoA acetoacetato transferasa
(SCOT) es un trastorno de origen genético y poco frecuente
del metabolismo de los cuerpos cetonicos, caracterizado
por episodios intermitentes, graves y potencialmente mor-
tales de cetoacidosis."

La prevalencia actual es desconocida, ya que se han
reportado hasta la fecha poco méas de 33 casos a nivel mun-
dial, con una prevalencia estimada < 1 por millén.?

Presenta un patrén de herencia autosémico recesivo y
es causada por mutaciones en el gen OXCT1 (5p13), que
codifica para la enzima mitocondrial SCOT, esencial para el
metabolismo de los cuerpos cetdnicos para obtener energia
en el ciclo del &cido citrico en todos los tejidos.34

La deficiencia de dicha enzima (SCOT) conlleva al afec-
tado al desarrollo de cetoacidosis durante estados de estrés
y periodos de ayuno debido a la propension de los cuerpos
cetonicos a acumularse en el higado y posteriormente en la
sangre,’ por lo que es en una gran parte de los casos con-
fundida inicialmente con un episodio de cetoacidosis diabé-
tica, debido a lo cual debe considerarse dentro de los casos
raros de diagnostico diferencial de acidosis metabdlica del
anion gap elevado.®

La enfermedad comienza en el periodo neonatal, con un
primer ataque de cetoacidosis 2-4 dias después del naci-
miento. Los pacientes de inicio tardio se presentan con un
episodio inicial entre los 6 y los 20 meses de edad. La pre-
sentacion aguda y tardia en la infancia plantea un desafio
diagnéstico.”-8°

Los pacientes son tipicamente asintomaticos en los inter-
valos entre los episodios de acidosis severa y es dificil diag-
nosticar deficiencia de SCOT porque no hay metabolitos
caracteristicos aparte de un patrén inespecifico de acidosis
metabdlica con anién gap elevado y cuerpos cetdnicos en
pruebas de laboratorio.10:11

Hay pocos reportes de pacientes que se han manifes-
tado con episodios de cetoacidosis e hiperglucemia como
primer evento.%12.13

La cetosis permanente o cetonuria es un rasgo caracte-
ristico de la deficiencia de SCOT. Es necesario un ensayo o
analisis de mutacion para confirmar el diagnéstico. 1415

Se describe una deficiencia de SCOT en un paciente

cuyo primer episodio simulaba cetoacidosis diabética
debido a la hiperglucemia asociada.

http://revistamedica.imss.gob.mx/
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Paciente del sexo masculino de 19 afios de edad actual-
mente, sin conocimiento de antecedentes heredofamiliares,
ya que el paciente es adoptado.

Alos 6 meses de edad lo llevaron a un servicio de urgen-
cias por presentar cuadro de 48 horas de evolucion, carac-
terizado por evacuaciones diarreicas, acompafiadas de
vomito de contenido gastrico. El paciente presentaba deshi-
dratacion severa a su ingreso.

Se realizaron estudios de laboratorio iniciales, los cuales
denotaron un desequilibrio hidroelectrolitico, hiperglucemia,
cetonuria (++++) y acidosis metabolica grave. Se inicio tra-
tamiento orientado a cetoacidosis diabética como principal
sospecha diagndstica. Asimismo, debido a la dificultad res-
piratoria fue necesario el manejo avanzado de la via aérea,
por lo que el paciente permanecio en la unidad de terapia
intensiva durante 11 dias. Posteriormente, se suspendié el
tratamiento para cetoacidosis durante su estancia, debido
a la sospecha de acidemia organica y no de cetoacidosis
diabética como principal causa de su estado clinico. El
paciente estuvo sin presentar nuevos episodios de hiper-
glucemia desde entonces, solo denotando que continud
con acidosis metabdlica grave. Se realizaron reposiciones
de bicarbonato hasta que presentd mejoria, lo cual permi-
tié el egreso del paciente a domicilio, aunque no se pudo
determinar la causa de la acidosis metabdlica de anién gap
elevado en esa ocasion.

A los 12 meses de edad, el paciente desarroll6 un
segundo episodio, con diagndéstico de laringotraqueitis
como motivo de ingreso al servicio de urgencias, de simila-
res caracteristicas bioquimicas al episodio inicial, a excep-
cion de la glucosa sérica, la cual se encontré dentro de
parametros normales.

Los estudios de laboratorio en dicho ingreso presen-
taron los siguientes resultados: glucosa sérica 79 mg/dL;
creatinina sérica 0.2 mg/dL; calcio sérico 8.7 mg/dL; fos-
foro sérico 4.2 mg/dL; cloro sérico 100 mEq/L; sodio sérico
135 mEqg/L; potasio sérico 1.9 mEq/L; magnesio sérico
1.1 mEq/L; gasometria venosa pH: 7.0; pCO, 27.1; pO, 52;
bicarbonato sérico 7.9 mEq/L.

El paciente fue egresado por mejoria clinica en esa
ocasion, pero se mantuvo la persistencia de la cetonuria
(++++). Debido a esto, se inicié abordaje de acidosis meta-
bdlica de anién gap elevado, con sospecha de error innato
del metabolismo.

Se hizo estudio de acidos organicos urinarios por cro-
matografia de gases y espectrometria de masas, cuyos
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resultados mostraron una marcada elevaciéon de cuerpos
cetonicos (acetoacetato, 3 beta-hidroxibutirato), que aunado
a la clinica del paciente resulté altamente sugestivo de defi-
ciencia de succinil-CoA acetoacetato transferasa (SCOT).

Evolucioén

Una vez establecido el diagndstico, se inicio terapia de
mantenimiento mediante un plan de alimentacion alto en
carbohidratos, bajo en proteinas (1.06 gramos/kilogramo de
peso) y bajo en grasas, incluyendo 30 g de Maicena, un
compuesto de aminoacidos modificados (Ketonex-2R),16:17
equivalente a 90 g y 2 g de bicarbonato de sodio.

El paciente present6 3 episodios mas de acidosis meta-
bdlica de anion gap elevado leve-moderado, el ultimo a los
18 afos de edad, sin nuevos episodios desde entonces.

Sus ultimos resultados de laboratorio fueron los
siguientes: gasometria venosa pH 7.4; bicarbonato sérico
25.9 mEq/L; niveles de amonio y lactato normales; con
cuerpos ceténicos en orina discretamente positivos (++) y
clinicamente asintomatico, lo cual demostré que el paciente

tenia una adecuada respuesta al tratamiento, por lo que
inferimos una ausencia de cetosis permanente.

Discusion

En la mayoria de los casos la deficiencia de SCOT se
presenta con episodios agudos de cetoacidosis, con un
incremento inespecifico de 3 beta-hidroxibutirato y ace-
toacetato, acompafiado de euglucemia/hipoglucemia, a
diferencia de otras causas de alteraciones en la utilizacion
de cuerpos cetonicos. Debido a esto, se requiere una alta
sospecha de la enfermedad, ya que puede ser facilmente
confundida con una cetoacidosis diabética en el escenario
de un paciente que se presenta con hiperglucemia.

Conclusiones

Al ser una enfermedad rara, con un reporte de alrede-
dor de 33 casos a nivel mundial actualmente (el cuadro |
expone algunos), la categorizacion de estos pacientes como
cetoacidosis diabética u algun otro trastorno que curse con
acidosis metabdlica de anion gap elevado es frecuente.

Cuadro | Algunos casos de pacientes con deficiencia de succinil-CoA acetoacetato transferasa (SCOT)

S del
Pais exq eos Edad Breve descripcion del caso
pacientes

Descripcion de 5 casos de pacientes con déficit de succinil-CoA acetoacetato transferasa: los pacientes GS07,
GS13 y GS14 fueron homocigotos de S405P, L327P y R468C, respectivamente GS17 y GS18 fueron heteroci-

Los principales efectos de estas mutaciones fueron la desestabilizacion de las moléculas SCOT, y algunas de

Los 5 desarrollaron una primera crisis cetoacidética grave con un pH de 7.1 y experimentaron multiples descom-

pensaciones. La cetosis permanente o cetonuria se considera un caracteristica patognomonica'®

Paciente que ingresé a los 51 dias de vida por enfermedad aguda asociada con anorexia, con una acidosis

metabdlica severa (pH de 6.93), acetona en suero y orina fuertemente positiva. Fue necesaria la administracion

de fluidos parenterales intensivos y terapia con bicarbonato de sodio durante 4 dias
El episodio de acidosis cetosica grave fue 1 de los 6 que se produjo a lo largo de su vida. Durante cada episodio,

Los episodios de cetosis siguieron de infecciones, deshidratacion leve y en dos ocasiones después del consumo

de 1.5 g/kg de proteina de soya. El paciente fallecié de falla respiratoria, y se determiné en estudios post mértem

La paciente ingreso al hospital a las 38 horas de edad con antecedentes de dificultades respiratorias desde el

nacimiento. Estaba letargica e hipotérmica. La determinacion de gases en sangre arterial revelé un pH de 7.16,

A la alimentacién con férmula se volvié acidética de forma recurrente. Se realizaron analisis de enzimas en

fibroblastos de piel para determinar deficiencia de SCOT. La actividad en extractos de fibroblastos de piel fue

Japén 2011 4 de sexo 2 afios
femenino y 6 meses
1 masculino 21 afios  gotos compuestos para S226N y A215V, y V404F y E273X
3 afios
3 dias ellas también afectaron la actividad catalitica
EEUU 1972 Masculino 6 meses
la glucosa y los hemogramas eran normales
la presencia de la deficiencia enzimatica de SCOT™
EEUU 1998 Femenino Periodo  Se report6 inicio en el periodo neonatal
neonatal
el bicarbonato era de 9.3 y habia un déficit de bases de 217.4
solo el 8% de lo normal®
EEUU 2001 Masculino 7 afios

Nifio de 7 afos, afroamericano/blanco. A los 4 dias de nacimiento la madre not6 poca ingesta y dificultad

respiratoria. Llega en estado de choque al departamento de urgencias, con nivel de glucosa indetectable, pH
arterial de 6.9 y CO, total de 3 mmol/L, con cetonas en orina fuertemente positivas a pesar de manejo con
fluidos intravenosos, glucosa y bicarbonato de sodio. Posterior a la estabilizacion se hizo la cuantificacion de

acidos organicos urinarios y se observaron cantidades masivas de beta-hidroxibutirato y acetoacetato?’

EEUU: Estados Unidos
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Se deben analizar de forma muy minuciosa las caracte-
risticas clinicas y bioquimicas ante un paciente con dichas
manifestaciones, sobre todo en pacientes que se presenten
con hiperglucemia, la cual es una manifestacion atipica de
la enfermedad.

Una cetosis o cetonuria persistente e inespecifica a pesar
de la resolucién de una infeccién aguda o un periodo de
estrés y que se presente con euglucemia en determinacio-

nes posteriores deberia hacernos sospechar de esta enfer-
medad. Iniciar el tratamiento de forma temprana impacta de
forma positiva el pronéstico de los pacientes.
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