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ENFERMEDAD DE LA ORINA CON OLOR AJARABE DE ARCE (MSUD)
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La identificacion de un error innato del metabolismo (ElM) en el recien nacido requiere de una
rapida 50S pecha c1fnica por parte del pediatra y posterior puesta en rnarcha de una adecuada
merodologra diagnostica. Entre estas urgencias neonatales se deben considerar la producida por
la enfermedad de orina con otor a jarabe de arce y la aciduria metilmalonica. Estos (ElM) se deben
a deficiencias en las enzimas 0 coenzimas que intervienen en el catabolismo de los aminoacidos:
La MSUO es e! resultado de la deficiencia en el catabolismo de los aminoacidos de cadena
ramificada leucina isoleucina, valina y se produce un aumento de estos a.a. y de sus cetacidos en
sangre y en orina. En la aciduria metilmal6nica se altera e! catabolismo de la isoleucina, valine
metionina treonina, colesterol y se produce acumulacion del acido metilmal6nico.
EI curso clfnico de estas enfermedades se puede manifesrar en la epoca neonatal con acidosis
rnetabolica severa, hipoglicemia, cetonuria, rechazo a la afimenracion, lecargia, alteraciones del
tone muscular convulsiones y coma, episodios desencadenados por ingesti6n de proretnas 0 in-
fecciones. En este trabajo se describen das casas c1fnicos: MSUO y aciduria metilmal6nica de
presentacion neonatal mostrando como el pronosrico depende del grade del defecto enzimatico,
la edad del diagnostico, la toma de muestra adecuada y la instalacion de un tratamiento eficaz.
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Estudios de espectro mutacionaillegan a veces a resultados contradictories sobre si las muta-
ciones son al azar 0 no y esro tendrfa consecuencias diferentes para explicar la macro y micro
evolucion (Strauss 2002).
EI objetivo de esce trabajo fue analizar el espectro mutacional en varias situaciones para buscar si
las mutaciones son al azar 0 si hay una preferencia para ciertos cam bios. Se hizo un anal isis
estadrstico de los datos de espectro mutacional reportados en la literatura, en varias especies,
despues de tratamientos can varios agentes que danan el AON, en mutantes deficientes en la
reparaci6n 0 en la fidelidad de la replicaci6n, en genes responsables del cancer 0 de enfermedades
hereditarias. Se encontr6 que hay una preferencia para los cambios: CG,GC->AT,TA, despues
de tratamientos con agentes que danan el ADN, en los mutantes deficientes en la reparaci6n
prereplicativa, en celulas cancerosas y en los genes responsables de las enfermedades hereditarias.
Par el contrario, en los mutantes deficientes en los genes responsables de la fidelidad de la
replicaci6n, y en los mutantes deficientes en Ja reparaci6n propensa a error, las mutaciones
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