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INTRODUCCION
El programa de deteccién de Errores Innatos del metabolismo del Instituto Materno Infantil
(IMI) de Bogot4, en un periodo de cinco afios ha estudiado 1.147 pacientes de alto riesgo (na-
cidos y remitidos al IMI como también procedentes de otras Instituciones) con:
1.Antecedentes en |a historia familiar
2.Alteraciones neurolégicas.
3.Sepsis sin respuesta al tratamiento.
4.Asfixia perinatal severa, falla cardiaca, dificultada respiratoria sin causa evidente.
5.Alteracién de la funcién hepdtica.
6.Hipoglicemia persistente.
7.Acidosis metabdlica con brecha aniénica aumentada.
8.Retardo de crecimiento intrauterino.
9.Dismorfismo, olor raro.
10.Presentacién anormal del cabello.
11.Falla para crecer.
12.Intolerancia, dificultad en la alimentacion.

RESULTADOS
Se han detectado Aminoacidemias / aminoacidurias / hiperamonemias (10) Homocistinuria
(4) Hiperglicinemia no cetdsica (2), Tirosinemias transitorias (4) Acidosis Lactica (5)
Acidemias: b. Tiolasa (1) Isovalérica,(1) Propiénica (1) Metilmaldnica (1) 3 OH metilglutarica
(1), 3 OH dicarboxilica (1) Mucopolisacaridosis (3) Enfermedad mitocondrial (3) Enfermedad
Peroxisomal (1).

CONCLUSIONES
Profundizar el estudio de los pacientes con Aminoacidemias / Aminoacidurias e hiperamonemias.
Es frecuente la presencia de un Error Innato del Metabolismo en las Unidades de Cuidados
Intensivos del recién nacido.
Un equipo multidisciplinario (clinico, bioquimico, patoldgico) permiten un répido y acertado
diagnéstico.
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