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Presente infeccion noso-comial cultivo de secrecion traqueal positivo para pseudomona auro-
ginosa, sepsis, Sfndrome Hepatoesplenico, convulsiones.
Persiste acidosis metabolica con anion gap alto e hiperamonemia (234umoljl). EI estudio meta-
bolico mostro benedic trazas, cromatograffa de aminoacidos en plasma normal, cromatograffa
para aminoacidos en orina disminucion de glutamina, arginina y lisina. La cromatograffa de
acidos organicos en orina mosto metabolitos compatibles con aciduria 3 OH 3 metil glctarica
y dana hepatico. Se disminuye el aporte de protetnas (1.5 g/k), se aumenta 1<1 infusion de glu~
cosa y se inicia carnitina. Las convulsiones ceden pero el cuadra infeccioso persiste, un hemo-
cultivo es positive para candida, el nino fallece a los 38 dfas de vida.
Se conduye 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 imporrante debido a la
disfuncion hepatica.
De esra forma pretendemos presentar casos clfnicos relacionados con presencia de hiperarno-
nemia, su enfoque diagn6stico y su manejo inicial anexaremos en cada case el flujograma diag-
nostico, el diagn6stico diferencial. Dentro de esra presenracion tenemos dos casos mas de
Hiperamonemia, uno de hiperamonemia transitoria del premature y otra por disfuncion hepa-
tica relacionada con la colestasis secundaria a la administracion de nutricion parenteral.
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Se presenra la histcria dinica, el manejo y la secuencia para el diagnostico de un recien nacido
a termino con sospecha de un defecto del cicio de la urea.
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Los queratinocitos poseen caracterfsticas ideales para la terapia genica: accesibles, modifi-
cables por vectores retrovirales, conservan in vitro sus propiedades de proliferaci6n y diferen-
ciaci6n, Hcil remocion por efectos adversos. Nuestro objetivo fue evaluar estas celulas 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 quirurgicos (mamoplastias, circuncisiones) y de donantes de 6rganos
cadavericos. 5Xl04 celulas/pozo se sembraron en medio comercial libre de suero (KGM
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Clonetics}. Las transducciones se realizaron con uno y dos cidos de infeccion, empleando eI
sobrenadante filtrado (0,45mm) de la linea productora del vector mas polibreno 8 mglmL
(Sigma). EI titulo del mismo se realize sobre fibroblastos murinos 3T3. EI exito de las trans-
ducciones se evalu6 mediante el rraramiento de los cultivos con medio selectivo (400 mglmL
G418) durante 14 dras y por PCR. Se realizaron ensayos preliminares de eficiencia en formaci6n
de colonias (EFC) en los queratinocitos transducidos y no transducidos, mediante coloracion con
rodamina B (5-10 min), despues de 14 dfas de cultivo sabre capa de celulas 3T3 Swiss albino.
Obtuvimos mejores resultados en la generaci6n de cultivos primaries cuando las muestras
procedfan de personas menores de 40 afios (80,3%), comparadas con las mayores de 40 afios
(33,3%). La linea productora del vector fue estable produciendo titulos de 5Xl 06 a lxl OZcfu/ml.
Establecimos que una confluencia de 40-50% en los cultivos de queratinocitos es ideal para rea-
lizar las transducciones. Reaiizamos 14 transducciones de las cuales 64% fueron exitosas; no se
identificaron diferencias entre los queratinocitos transducidos con un cido y dos ciclos de infec-
cion, ni en las EFC de queratinocitos no transducidos (EFC=1 0,7%±7.5) y transducidos por uno
(EFC=9,2 ±6,3%) Ydos ciclos (EFC=10±6.6%) de mfeccion.
Se conduye que es posible modificar genencamente queratinocitos humanos usando el vector
mencionado, 10 cual abre posibilidades de mvestigacion basica y aplicada como su uso con genes
que potencien la capacidad proliferative de estas celulas y terapeuticos para tratar desordenes de
la piel.
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Para determinar y caracterizar la poblaci6n con anomalias craneofaciales de los neonatos del
lnstituto Materno Infantil se recolectaron los datos de los pacientes durante el perfodo
comprendido entre marzo de 2000 y agosto de 2001.
Se analizaron bajo los siguientes parametres: nacidos 0 remitidos aiIMI, estrato, procedencia,
facto res de riesgo obstetrico general (ausencia de control prenatal, primi a multiparidad, pato-
logia durante la gestaci6n a excepcion de diabetes) y especffico (antecedente de aborto 0 mor-
tinato, consanguinidad entre los padres, edad materna en los extremos de la edad procreativa,
edad paterna mayor de 50 ailos, exposicion a mutagenos, antecedente familiar de anomalia
congenita, diabetes gestacional), sexo, edad gestacional, correlacion de peso y edad gestacio-
nal, diagnosticos, patologia neonatal, cariotipo y condici6n al egreso.
De un total de 52 pacientes, 88% tenfa faetores de riesgo general y 69% tenia facrores de riesgo
especffico. 56% (29 casas) correspondfa a anomalfa multiple, de elias 14 casas eran prematuros
y 13 tenlan retardo de crecimiento. A 45 pacientes se les realizo cariotipo, 18 pacientes can ano-
malfa aislada ten ian cariotipo normal y de los 27 con anomalfa multiple, 6 tenlan cromosomo-
patia (2 cromosomopatfas par cad a 9 casas). Del total murieron 35% (18 casas) de los cuales,
15 casos murieron a causa de la anomalia.Las anomallas craneofaciales son frecuentes, alrededor
de 8 por cada 1.000 recien nacidos; parece claro que el pronostico empeora cuando se encuen-
tran multiples anomalfas, prematurez ylo retardo de crecimiento. Es importante, realizar carioti-
popues, en nuestra serie, la frecuencia de anomalfa cromos6mica es de dos porcada nueve casos.
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