De behandeling met cargluminezuur ( Carbaglu®) van een patient met CPS 1 (Carbamoylphosphate Synthase I)  deficiëntie. 
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De patiënt I, geboren in 2001 werd in de neonatale periode ( 3e dag postpartum ) opgenomen wegens niet drinken, tachypneu en sufheid. Er bestond een respiratoire alkalose. De NH3 bleek 354 µmol/l. Analyse van de plasma aminozuren liet een verhoogd glutamine en een licht verhoogd alanine zien. Het citrulline was zeer laag net als het arginine. Ornithine was laag normaal. De urine liet een verhoogd orootzuur zien. Differentiaal dignostisch werd gedacht aan een CPS (carbamoylfosfaat synthetase deficiëntie), NAGS (N-acetylglutamaat synthetase deficiëntie) of OTC (ornithinecarbamoyl transferase deficiëntie). Gezien de orootzuur werd de OTC als meest waarschijnlijk geacht. 

In 2003 volgde een leverbiopsie; aanvullend onderzoek liet een CPS deficiëntie zien: de activiteit was 74 nmol/uur/mg (nl 310-1000) 
De patient werd sinds 2001 behandeld met citrulline, natriumbenzoaat , carnitine en een eiwit beperkt dieet. Met een geleidelijke  toename van de eiwit intake en een hyperammoniemie in januari 2007, gepaard gaande met een verhoogd glutamine en een laag arginine, werd  arginine toegevoegd en de natriumbenzoaat opgehoogd.  

Gezien de CPS restactiviteit (ongeveer 10 %) werd patient gezien als een mogelijke kandidaat voor de behandeling met cargluminezuur. Voor de instelling op cargluminezuur werd zij gedurende een week opgenomen. Resultaten van de behandeling zullen worden gepresenteerd.  

