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Presente infeccién noso-comial cultivo de secrecién traqueal positivo para pseudomona auro-
ginosa, sepsis, Sindrome Hepatoesplénico, convulsiones.

Persiste acidosis metabdlica con anion gap alto e hiperamonemia (234umol/|). El estudio meta-
bélico mostré benedic trazas, cromatografia de aminoécidos en plasma normal, cromatografia
para aminodcidos en orina disminucién de glutamina, arginina y lisina. La cromatografia de
acidos organicos en orina mosto metabolitos compatibles con aciduria 3 OH 3 metil glutarica
y dafio hepatico. Se disminuye el aporte de proteinas (1.5 g/k), se aumenta la infusién de glu-
cosa y se inicia carnitina. Las convulsiones ceden pero el cuadro infeccioso persiste, un hemo-
cultivo es positivo para candida, el nifio fallece a los 38 dias de vida.

Se concluye pues, que en este caso la hiperamonemia es secundaria a un trastorno primario del
metabolismo de la leucina, con deficiencia hepatica de la enzima 3 OH 3 metil glutarilcoenzima
coenzima A liasa. La mitad de los pacientes presentan hiperamonemia importante debido a la
disfuncién hepaética.

De esta forma pretendemos presentar casos clinicos relacionados con presencia de hiperamo-
nemia, su enfoque diagndstico y su manejo inicial anexaremos en cada caso el flujograma diag-
néstico, el diagndstico diferencial. Dentro de esta presentacién tenemos dos casos mas de
Hiperamonemia, uno de hiperamonemia transitoria del prematuro y otra por disfuncién hepé-
tica relacionada con la colestasis secundaria a la administracién de nutricién parenteral.
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Se presenta la historia clinica, el manejo y la secuencia para el diagnéstico de un recién nacido
a término con sospecha de un defecto del ciclo de la urea.
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Los queratinocitos poseen caracteristicas ideales para la terapia génica: accesibles, modifi-
cables por vectores retrovirales, conservan in vitro sus propiedades de proliferacién y diferen-
ciacién, facil remocién por efectos adversos. Nuestro objetivo fue evaluar estas células como
blanco de transferencia de genes empleando el vector retroviral Foch-29 NeoR.

Los queratinocitos fueron obtenidos mediante el tratamiento con tripsina EDTA 0,25% de piel
sobrante de procedimientos quirtrgicos (mamoplastias, circuncisiones) y de donantes de érganos
cadavéricos. 5X104 células/pozo se sembraron en medio comercial libre de suero (KGM
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