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Resumen

Objetivos: Laaciduriaglutarica (AG) tipo 1 es una metabol opatia de herencia autosdmica recesiva que
provoca un déficit enzimético mitocondrial con acimulo de &cido glutarico y &cido 3-hidroxiglutérico,
toxicos para el cerebro causando dafio anivel estriatal. Cursa con encefalopatia aguday desarrollo posterior
de trastornos del movimiento precipitados por infecciones, vacunaciones o cirugias. Presentamos un caso de
AG tipo 1 con coreodistonia generalizada tratado con estimulacion cerebral profunda (ECP) y su evolucion
en 2 anos.

Material y métodos: Varén de 10 afios con AG tipo 1 con tratamiento dietético adecuado que presentaba
cuadro hipercinético coreo-distonico con importante afectacion funcional y de la marcha. Se probaron
distintos tratami entos farmacol 6gicos que fueron retirados por falta de eficacia o intolerancia. Finalmente se
decidio tratamiento con ECP sobre globo pdlido interno bilateral.

Resultados: Evolucion favorable desde las primeras evaluaciones tras |la ECP con préacticaresolucion dela
coreay mejoria notable de la distonia, sobre todo en miembros derechos. El pie izquierdo presentaba postura
distonica en equino-varo con leves espasmos en inversion que fue refractaria alos distintos gjustes de la
estimul acion probados. Aplicando toxina botulinica en el musculo tibial posterior se consigui6 notable
mejora de la postura anormal. El paciente actualmente presenta una marcha autonoma sin necesidad de
ortesis. No hemos detectado efectos adversos en relacidn con lacirugia o la estimulacion alo largo del
seguimiento.

Conclusion: Laestimulacion cerebral profunda puede ser una alternativa terapéutica Util y seguraen
pacientes con AG tipo 1, con una mejoria sintomaticay funcional marcaday mantenida en el tiempo.
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