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Se encontr6 que el poder de discriminaci6n de los sistemas THOl y F13AOl es bajo para las
poblaciones amerindias, mientras que es alto para los sistemas 075820, 0135317, FGA yvWA.
Para {a poblaci6n afroamericana rodos los sistemas tienen alto poder de discriminaci6n
excepto F13A01.

Este estudio evidencia el alto grade de polimorfismo por 5TR's de la poblaci6n del Sur Occi-
dente del pars. Su importancia radico en que permiti6 iniciar una base de datos de frecuencias
alehcas para poblaciones aisladas e identificar los marcadores mas adecuados para trabajar
identificacion generica con cada una de las poblaciones analizadas.
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Se presenta la historia clfnica de un recien nacido con un cuadro de hipoglicemia, que pos-
reriormenre desarrolla hiperbihnuoinemia conjugada, heparomegalia, acidosis metabolica con
anion gap aumentado y lactate normal e infeccion por E. coli. Se demostro la presencia de
azucares reducrores en orina y la cromatograffa de carbohidraros en capa fina rnoscro banda
con Rf similar a la encontrada para galactosa. Con estos hallazgos se planreo el diagnostico de
galactosemia y se inicio la alimentacion con una leche libre de lactose.
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Pretendemos exponer el resumen del curso clfnico (historia cfmica), e! abordaje diagn6stico y
terapeuticc. Contamos con un grupo de pacienres que con hiperamonemia, encefalopatfa
secundaria, manejo de el cuadro agudo, terminaron en Trasrorno del cic!o de la Urea, Acidosis
Iactica primaria, sepsis, Hiperamonemia transitoria de el premature, aciduria Organica.

HIPERAMONEMIA EN EL RECIEN NACIDO TRASTORNO DEL CICLO DE LA UREA

Paciente masculine, fruro de segunda gestacion de madre de 36 anos. parro por cesarea a las 39
semanas, peso 3.170 g, talla 52 em, Apgar 8/10. Consulta al tercer d(a de vida par irritabilidad,
Ilanro incontrolable, succi6n 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 intubaci6n
orotraqueal, los Rx son compatibles can proceso neum6nico par 10 que se inicio manejo antibi6-
tico can PNC + Amikacina, en los dras siguientes requiere apoyo inotr6pico por hipotension y
so porte nutricional con nutrici6n parenteral (aporte proterCo 2.4 glk). Por nueva Rx can consoli-
dac;6n extensa en base y apice derecho se modifica manejo antibi6tico a Vancomicina lmipenem.
Ecocardiograma y eco trdnsfonranelar reportados como normales, hemocultivos negativos.
AI septimo dra de nacimiento se inicia vfa enteral, se suspenden inotr6picos y se inicia protocolo
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de extubaci6n, reporte de amonio serico de 625 mcrmoljL, aumento de bandas de alanina y
glutamina en crornatografla de aa y aminoaciduria generalizada. Pruebas negativas para cloruro
ferrico, nitropusiato, dinitrofenilhidracina y benedict. Se realiza exsanguinotransfusi6n, se inicia
carnitina y benzoaro de sodio. Sin embargo, persiste deterioro, requiere aurnenro de parametres
ventilatorios par hemorragia pulmonar. Valorado par nefrologfa considera iniciar dial isis perito-
neal, soporte nutriciona! con SOcaljk, 17% lfpidos, 69% de CH, sin aporte proreico. Dos dfas des-
pues se inicia aporte proteico de 0.8 glk, presenta convulsiones cl6nicas, amonio 228, continua
con dialisis peritoneal. Ecografla cerebral y abdominal: edema cerebral y hepatomegalia. 14 dfas
despues se logra extubaci6n, se retira cateter de dial isis peritoneal, recuperaci6n de encefalopatfa,
Amonio 60 mcmoles, dos dras despues amonio en 1.414 se realiza exanguinotransfusi6n y se rei-
nicia dialisis peritoneal. Nuevo ecotransfontanelar reporta lesiones qulsticas en sustancia blanca.
Persiste deterioro progresivo y fallece.
Se concluye en un trastorno del ciclo de la urea. Hiperamonemia, sin acidosis rnetabolica, ami-
noaciduria generalizada (cromatografla en orina con aumenro de bandas de lisina, ornitina,
arginina y valina). Cromarografia de gases y espectrofotornetrta de masas en orina: Acido
lactico y piruvico, ciclohexadiol cis y trans. Metabolites del ciclo de la urea elevados; citrulina
se concluye pues un trastorno del cic!o de la urea como desencadenante de la hiperamonemia.

SEPSIS COMO DESENCADENANTE DE LA HIPERAMONEMIA

Recien nacido de sexo masculino remitido del Cami de Santa Librada nacido en bus urbano.
Madre de 14 anos primigestante con control prenatal en 5 ocasiones grupo sangufneo 0
positivo y VORL no reactivo. Nace pretermino 30 semanas, EG corregida de 31 semanas, peso
1.550 g, talla 42 cm, pc 29.5 em. Apgar par Interrogatorio de 7-9/10 parto en pelvis. SDR pro-
gresivo. Silverman de 4/0, cord6n umbilical impregnado de meconio, sospecha de EMH,
potencial infecci6n, NIU, ALAe.
Anribi6ticos de primera linea (PNC;GENTAMIClNA), Aminofilina. Rx de t6rax:: neumon(a basal
derecha, descarta EMH. Requiere apoyo inotrdpico, soporte ventilatorio, fototerapia. Acidosis
metab6lica requiere correccion con bicarbonato. Estabilizaci6n hemodinamica se retiran inotr6-
picos, el soporte ventilatorio. Hemocultivo positivo. Acinetobacter Baumani se inician Vancomici-
na e Imipenen. Deterioro respiratorio con nuevo soporte ventilatorio. Amonio serico 521 um/I se
realiza exanguinotransfusi6n, se adiciona benzoato de sodio, casrnitina. Disminuci6n del aporte
prote(co en NTP. Disminuci6n progresiva de niveles de amonio serico, correcci6n de la acidosis
metab6lica. Retiro del soporte ventilatorio. Alta. Se concluye pues, una hiperamonemia secun-
daria a un proceso septico primario. Los paraclfnicos iniciales mostraron una acidosis metab61ica
can anion gap alto. Tamizaje metab61ico negativo a excepcion de la hiperamonemia, posterior
correcci6n de la acidosis metab6lica, la hiperamonemia ante la correccion del cuadra septico.

HIPERAMONEMIA EN ACIDURIA ORGANICA

RN masculino de 37 semanas de EG peso adecuado para la edad gestacional. Peso 2.420 g,
talla 48 cm, pc 33 cm, pt 30 em. Apgar 8-9-10 fruto de la segunda gestaci6n, hermano sano.
Madre de 19 anos B positivo. PVE.
SDR progresivo desde el nacimiento, requiere soporte ventilatorio, Rx t6rax interpretados como
ALAe. Gases arteriales; acidemia metab61ica -alcalosis respiratoria. Anion gap alto (30). Co-
rrecci6n con bicarbonato de sodio. Inestabilidad hemodinamica, apoyo inotr6pico. Tiempos
de coagulacion prolongados, hiperbilirrubinemia indirecta que requiere exanguinotransfusi6n.
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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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