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Los errores innatos del metabolismo (EIM) repre-
sentan un grupo heterogéneo de trastornos genéti-
cos que, aunque individualmente son considerados 
enfermedades raras, en su conjunto plantean un reto 
significativo para la salud pública y la práctica pe-
diátrica contemporánea. Estas condiciones se carac-
terizan por una disfunción en las vías bioquímicas 
que impide el procesamiento adecuado de nutrientes 
esenciales, lo que puede derivar en daños irreversi-
bles en órganos vitales como el hígado, el riñón y, 
de manera crítica, el sistema nervioso central. Como 
se ha destacado recientemente en diversos foros de 
actualización pediátrica, la detección temprana no es 
simplemente un objetivo clínico; es el factor deter-
minante que define el curso del desarrollo neurológi-
co y la calidad de vida del paciente pediátrico1.

En la práctica clínica habitual, la lactancia materna 
es reconocida universalmente como el estándar de 
oro para la nutrición infantil debido a sus múltiples 
beneficios inmunológicos y metabólicos. Sin em-
bargo, en el contexto de los EIM, este paradigma 
debe ser reevaluado con precisión científica. Existen 
condiciones específicas donde la lactancia materna 

está contraindicada de forma absoluta o relativa, 
ya que componentes naturales como la lactosa o 
ciertos aminoácidos pueden volverse tóxicos para el 
neonato2. Entre estas patologías destacan la galac-
tosemia clásica, donde la ingesta de leche materna 
puede desencadenar complicaciones potencialmen-
te mortales en cuestión de días si no se suspende de 
inmediato3, 4, y la leucinosis (enfermedad de la orina 
con olor a jarabe de arce), que requiere una restric-
ción estricta de aminoácidos de cadena ramificada 
mediante fórmulas metabólicas especializadas5.

La sospecha clínica ante señales cotidianas —como 
rechazo al alimento, letargia o retraso en el creci-
miento— debe ser el motor de una evaluación me-
tabólica profunda. La transición desde un estado de 
salud aparentemente normal hacia una descompen-
sación metabólica puede ser súbita y devastadora. 
Por ello, es fundamental que el equipo de salud no 
solo se enfoque en el diagnóstico, sino también en 
el acompañamiento humano de las familias, des-
mitificando la culpa materna ante la imposibilidad 
de amamantar y priorizando siempre la seguridad 
biológica del niño. La ciencia metabólica pediátrica 
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nos enseña que, en este campo, el tiempo no solo 
importa: define el futuro.
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