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Se encontré que el poder de discriminacion de los sistemas THO1 y F13A01 es bajo para las
poblaciones amerindias, mientras que es alto para los sistemas D75820, D135317, FGA y VWA,
Para la poblacién afroamericana todos los sistemas tienen alto poder de discriminacién
excepto F13A01.

Este estudio evidencia el alto grado de polimorfismo por STR’s de la poblacién del Sur Occi-
dente del pais. Su importancia radicé en que permitié iniciar una base de datos de frecuencias
alélicas para poblaciones aisladas e identificar los marcadores més adecuados para trabajar
identificacion genética con cada una de las poblaciones analizadas.
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Se presenta la historia clinica de un recién nacido con un cuadro de hipoglicemia, que pos-
teriormente desarrolla hiperbilirrubinemia conjugada, hepatomegalia, acidosis metabélica con
anion gap aumentado y lactato normal e infeccién por E. coli. Se demostrd la presencia de
azlcares reductores en orina y la cromatografia de carbohidratos en capa fina mostré banda
con Rf similar a la encontrada para galactosa. Con estos hallazgos se planted el diagnéstico de
galactosemia y se inicié la alimentacién con una leche libre de lactosa.
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Pretendemos exponer el resumen del curso clinico (historia clinica), el abordaje diagnéstico y
terapéutico. Contamos con un grupo de pacientes que con hiperamonemia, encefalopatia
secundaria, manejo de el cuadro agudo, terminaron en Trastorno del ciclo de la Urea, Acidosis
lactica primaria, sepsis, Hiperamonemia transitoria de el prematuro, aciduria Orgdnica.

HIPERAMONEMIA EN EL RECIEN NACIDO TRASTORNO DEL CICLO DE LA UREA
Paciente masculino, fruto de segunda gestacion de madre de 36 afios, parto por cesdrea a las 39
semanas, peso 3.170 g, talla 52 cm, Apgar 8/10. Consulta al tercer dia de vida por irritabilidad,
llanto incontrolable, succién pobre, somnolencia e hipoactividad. Ingreso en regular estado, hipo-
activo, palido y frio, con SDR leve el cual aumenta en las proximas 3 horas, requiriendo intubacion
orotraqueal, los Rx son compatibles con proceso neuménico por lo que se inicio manejo antibio-
tico con PNC + Amikacina, en los dias siguientes requiere apoyo inotropico por hipotension y
soporte nutricional con nutricion parenteral (aporte proteico 2.4 ¢/k). Por nueva Rx con consoli-
dacién extensa en base y apice derecho se modifica manejo antibiotico a Vancomicina Imipenem.
Ecocardiograma y eco transfontanelar reportados como normales, hemocultivos negativos.

Al séptimo dia de nacimiento se inicia via enteral, se suspenden inotrépicos y se inicia protocolo
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