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INTRODUCCI6N
La homocistinuria es una alreracion bioqufrnica producida per causas geneucas como son la de-
ficiencia de alguna de las enzimas involucradas en el metabolismo de metionina u homocistema:
Cisrarionina b sintasa, 5-10 Metilentetrahidrofolato reducrasa, a Metionina sintasa al igual
que a deficiencies nutricionales y asocio a otras parologfas como son la enfermedad renal
y problemas vasculares. EI objetivo de este trabajo es la identificacion de la deflciencia bioquf-
mica en pacienres can homocistinuria, mediante la cuantificacicn de las enzimas involucradas,
utihzando como muestras fibroblastos y linfocitos.

MATERIALES
Se taman biopsias de pie! y muestras de sangre de pacientes con retardo mental, epilepsia
focal, crisis convulsivas de diflcil manejo, cataratas, luxacion del cristalino. en quienes previa-
mente se ha detecrado un aumento de homocistetna total y metionina en sangre.

RESULTADOS
Se obtienen fibroblastos a partir de biopsias de piel, estandarizando condiciones 6ptimas de
cultivo, cosecha y congelaci6n. A partir de muestra de sangre se obtiene linfocitos que son
separados por ficoll. Con estas muestras se realiza la cuantificacion de las enzimas Cistationina
b sintetasa y 5,10 Metilentetramecilhidrofolaro Reductase

CONCLUSIONES
La estandarizaci6n del cultivo de fibroblastos permire disponer de lfneas celulares para realizar
el diagn6stico definitive en pacientes con errores innatos del metabolismo.
Es importante hacer el estudio molecular de las enzimas deficientes en estos paciente y esta-
blecer si existe una corretacion entre el genotipo y el fenotipo.
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