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Puntos clave

La dedicacioén a la interpretacion de

aminoacidos u otra prueba para la deteccion
de errores innatos del metabolismo implica,
necesariamente, que la persona encargada posea
un amplio conocimiento de las enfermedades,
rutas metabdlicas y bioquimica de las mismas.

Controlar la correcta manipulacién de la

muestra, ya que las condiciones de la toma y
su posterior almacenamiento o transporte pueden
dar lugar a alteraciones del perfil de aminoacidos
que pueden conducir a una interpretacién
equivocada.

Acompanar siempre la muestra biolégica

con un informe sobre la clinica del paciente,
por qué se sospeché de enfermedad metabdlica,
asi como las circunstancias especiales en que
se haya podido tomar la muestra (enfermedad,
nutricion especial, medicacion, etc.).

J La correcta interpretacion del aminograma

patolégico comprende ademas la integracion
con otros sintomas o pruebas bioquimicas para
su correcto diagnéstico, ademas de la interaccion
con el clinico.

Es necesaria una correcta formacion de
la persona encargada del analisis de
aminodcidos y su interpretacioén, asi como la
participacion del laboratorio en controles de

calidad internos y externos.
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Introduccion

Desde hace afios, se conocen defectos hereditarios del
catabolismo, biosintesis o transporte de aminodcidos. La
deficienciadeenzimasimplica, frecuentemente,laacumulacién
de sustancias téxicas y el consecuente dafio para los diferentes
Srganos, sobre todo sistema nervioso, higado y rifiones. Los
sintomas pueden desencadenarse de forma aguda en estados
de catabolismo, donde existe una rotura de las proteinas
endogenas que lleva a una liberacién de grandes cantidades
de aminodcidos. Las manifestaciones clinicas dependen de
la cantidad y toxicidad de los metabolitos acumulados, o de
la importancia del producto deficiente. Estas enfermedades
pueden detectarse mediante el andlisis de aminodcidos
en plasma y orina. Entre las medidas que se deben tomar
para su tratamiento, generalmente de por vida, se incluyen:
a) restriccién de proteina natural; 4) suplementacién con
férmula de aminoicidos exenta de los aminodcidos afectados,
y ¢) utilizacién de destoxificadores, si estd indicado™?.

Seleccion y envio
de la muestra

La correcta interpretacién de los resultados del anilisis de
aminodcidos depende de que la muestra se haya obtenido
y enviado de forma adecuada. En general, es mejor hacer
el test de aminoacidos en plasma, debido a que pequefias
elevaciones o carencias s6lo pueden detectarse en sangre.
Por otra parte, hay enfermedades que pueden detectarse
mejor en orina, como la cistinuria. El liquido cefalorra-
quideo (LCR) se prefiere generalmente para el analisis de
neurotransmisores aminas biogénicas, pero para otro tipo de
enfermedades se utiliza mds bien como medio de confirma-
cién o para conocer el grado de afectacién cerebral®.
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La muestra de sangre debe tomarse en ayunas, pero para
bebés de pocos meses de vida que deben alimentarse a cortos
intervalos, se debe de tomar justo antes de la siguiente toma.
Las muestras hemolizadas deben rechazarse, ya que dan lugar
a elevaciones de taurina, glutamato, aspartato, glutatién y de
argininosuccinato, si estd presente. Ademds se libera la enzi-
ma arginasa, que hidroliza la arginina a ornitina. El glutatién
es inestable y disminuye con el tiempo, la serina baja puede
ser debida a contaminacién bacteriana, y la hidroxiprolina
elevada puede indicar contaminacién fecal. Asimismo, los
aminodcidos sulfurados cistina y homocistina y el triptéfano
tienden a unirse a proteinas, por lo que su concentracién
disminuye a no ser que la muestra se desproteinice inmedia-
tamente. El método més comun de desproteinizacién es la
mezcla del fluido biolégico con édcido sulfosalicilico.

El transporte de las muestras debe realizarse en hielo para el
transporte local, pero para el envio a otros laboratorios debe
enviarse congelado. En el caso de que no se vaya a realizar el
transporte y andlisis de forma inmediata, conviene congelar el
plasma u orina desproteinizados y al menos a -40 °C), pues a
temperaturas superiores se degradan asparagina y glutamina®.

Breve descripcion de
la técnica de analisis

La determinacién cuantitativa de aminoacidos puede realizar-
se mediante un analizador de intercambio iénico, mediante
cromatografia liquida de alta eficacia (HPLC) con detector
fluorimétrico, o mediante cromatografia de gases. Durante
los dltimos afios, la espectrometria de masas en tindem (IMS/
MS) se esta utilizando para el andlisis de muestras de sangre
en papel para el cribado neonatal, pero este método es sélo
semicuantitativo y tiene el inconveniente de no distinguir ami-
noécidos con el mismo peso molecular’. Actualmente se puede
realizar el andlisis en liquidos biolégicos utilizando esta técnica
combinada con cromatografia liquida, lo que disminuye el
coste y el tiempo de andlisis, pero este instrumento no estd ain
muy extendido debido a su gran coste econémico®”.

El método mds popular en los laboratorios clinicos y el que se con-
sidera estindar es el analizador de aminodcidos. Se trata de un sis-
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tema de cromatografia i6nica en el que la fase estacionaria consiste
en una columna de intercambio catiénico, es decir, que retiene las
moléculas cargadas positivamente. Esta columna estd compuesta
de una resina de poliestireno con grupos sulfonato y cationes Li*.
La fase mévil estd compuesta de un tampén acuoso dcido cuyo
pH se aumenta gradualmente a lo largo del andlisis. Al comienzo
del andlisis, todos los aminodcidos tienen carga positiva debido a
la protonacién de sus grupos amino, por lo tanto son fuertemente
retenidos por la columna y desplazan al litio. Los diferentes ami-
nodcidos se separan de la columna y eluyen cuando el pH de la
fase mévil aumenta suficientemente como para que el aminoacido
alcance una carga neta neutra, es decir, su punto isoeléctrico. Cada
aminodcido alcanza su punto isoeléctrico a un pH diferente, por lo
que eluyen secuencialmente a un pH y tiempo determinado.

Una vez que los aminodcidos se han separado cromatogri-
ficamente, se lleva a cabo una derivatizacién poscolumna a 135
°C con ninhidrina, un reactivo que reacciona selectivamente
con los aminodcidos dando lugar a un compuesto de color
morado, que puede ser detectado espectrofotométricamente a
570 nm. En cambio, la prolina e hidroxiprolina dan lugar a un
compuesto amarillento que se detecta a 440 nm?®. En la figura
1 se muestra un cromatograma tipico obtenido mediante este
sistemna, en el que el tiempo al que eluye el aminoécido (tiempo
de retencién) identifica al aminodcido, y el drea del pico cro-
matogréfico es proporcional a su concentracion.

Interpretacion
del aminograma

Valores normales

Para reconocer alteraciones en el resultado del aminogra-
ma, es necesario primeramente conocer qué es normal.
En la prictica, la obtencién de valores “normales” o in-
tervalos referencia estd influida por varias variables, por
lo que, en realidad, cada laboratorio debe de obtener sus
propios valores a partir de un nimero de muestras sufi-
cientemente elevado.

Existe gran variabilidad entre individuos, ademds de que ciertos
estados influyen en la composicién aminoacidica. Por ejemplo,
una ingesta alta de proteinas puede influir en el resultado. Asi-
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mismo, la manera de realizar el andlisis influye en el resultado
final. Por ejemplo, la cistina se pierde rapidamente en muestras
que no han sido desproteinizadas, algunos aminoacidos dis-
minuyen durante el almacenamiento y otros se incrementan.
Otros aminodcidos son insuficientemente resueltos por la
columna cromatogrifica. En la prictica, si las anteriores fuen-
tes de variacién se controlan, los factores de variabilidad mds
importantes son el sexo y, sobre todo, la edad, especialmente
durante las primeras etapas de la vida, lo que obliga a realizar
distintos valores de referencia por edades®**.

Siempre debe incluirse informacién sobre el paciente cuando se
envie una muestra para su andlisis al laboratorio de referencia.
Ademas de algunos datos bioquimicos, como gases, electrolitos,
glucosa y amonio en sangre, se deben incluir los datos clinicos
mis relevantes. En el caso de las enfermedades metabdlicas,
puede ser importante informar sobre signos del sistema nervioso
central: hipotonia, convulsiones, coma, letargia, trastornos del
movimiento, comportamiento o habla. Otros sintomas que debe
incluirse si existen son vémitos o intolerancia, hepatomegalia,
sintomas visuales, problemas dermatolégicos, olor peculiar, dis-
morfia, enfermedad precipitada por estrés como infeccién o
cirugia, etc.

Algunos aminodcidos se ven alterados por el estado del paciente
en el momento de la toma de muestra, como enfermedad aguda,
cambios fisiol6gicos, estado nutricional, ingesta de medica-
mentos o toxinas. La influencia de los medicamentos puede ser
notable, dando lugar a un perfil anormal sugestivo de un error
congénito del metabolismo que, sin embargo, se debe a una con-
dicién adquirida.

Por ejemplo, los nifios de menos de 6 meses de edad excretan
grandes cantidades de prolina, hidroxiprolina y glicina, pero
este patrén es anormal en pacientes de mdas edad. La taurina
se excreta en grandes cantidades durante la primera semana de
vida y después decrece, pero puede estar aumentada en caso de
lactancia o alimentacién con férmula suplementada en taurina.
La alimentacién parenteral o con aminodcidos también da lugar
a un perfil de aminoacidos alterado. La excrecién de glicina es
bastante variable y muy sensible a la medicacién o la dieta. La
histidina aumenta durante el embarazo. La concentracién de
aminodcidos aumenta muy marcadamente en funcién de la ali-
mentacién en los nifios, especialmente los pretérmino tras la to-
ma, dando lugar a veces a hipertirosinemia o hipermetioninemia
transitoria en casos de alta sobrecarga proteica®®. Los vémitos o
el ayuno de uno o dos dias pueden dar lugar a un patrén de ami-
nodcidos aumentado en aminodcidos de cadena ramificada, que
no debe confundirse con enfermedad metabdlica. En la tabla 1
se muestra una guia para la deteccién de causas de alteraciones
del perfil de aminodcidos que no tienen su origen en errores in-
natos del metabolismo®’.

La tabla 2 muestra la interpretacién del perfil de
aminodcidos cuando las alteraciones se deben a causas
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Tabla 1. Alteraciones del perfil de aminodcidos debido a causas

Factor/condicién Muestra  Valor Aminoécidos afectados

Efectos debidos a la edad/fisiolégicos/toxinas

Edad, primera semana O T T

Edad, primer semestre O T Pro, Hypro, Gly
Edad, prematuridad O T Cistationina
Edad, prematuridad S T Tyr

Ritmo circadiano S Tyr, Phe, Trp
Ejercicio infenso y S LVl lle, Leu, Ala
prolongado

Infantes hipoglucémicos S 1 Ser, Tyr, Met,
de madres diabéticas Asp, Gly, Ala
Nifios hipoglucémicos S T Alg, Gly, Pro, Val
Téxico efilenglicol O T Gl

Téxico plomo O T Acdos

aminolevulinico

Ciclo menstrual, segunda S 1 Ser, Thr, Gly, Pro,
mitad Lys, Orn

Embarazo O T His, Arg, Thr

Efectos debidos al estado nutricional

Dieta, leche o férmula @) T Homoxcitrulina

enlatada

Dieta, gelatina O T Gl

Diefa alta proteinas S T Met, Tyr

(infantes)

Dieta, moluscos O T Tau

Dieta, carne blanca de O T Ansering,

ave 1-metilhistidina,
carnosina

Deficiencia de folato S T Homocist{e)ina

Kwashiorkor S T Pro, Ser, Gly, Phe

Kwashiorkor S L Leu, lle, Val, Trp,
Met, Thr, Arg

Obesidad S T Aminodcidos
de cadena
ramificada, Phe,
Tyr

Obesidad S 1| Gly

Ayuno (1-2 dias) S T Aminodcidos
de cadena
ramificada, Gly

Ayuno (1-2 dias) S L Al

Deficiencia de vitamina B'2 S T Homocist(e)ina

Arg: arginina; Asp: aspartato; Asn: asparagina; Cys: cistina; GABA: acido
gammaaminobutirico; Gln: glutamina; Glu: glutamato; Hypro: hidroxiproling;

metabolicas®®. La bibliografia normalmente estudia los re-
sultados anormales en plasma, orina y LCR. Sin embargo,
no todos los érganos y células son homogéneos en cuanto a
la composicién aminoacidica, por lo que a veces la compo-
sicién plasmdtica no refleja la afectacién del érgano que estd
mis especialmente involucrado en esa patologia especifica®.
Esta tabla es una guia ripida ante cualquier anomalia del
aminograma. Se debe buscar mayor evidencia afiadiendo
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Factor/condicién Muestra Valor Aminodcidos afectados

Deficiencia de vitamina B¢ O T  Cistationina

Efectos debidos a enfermedad

Quemaduras > 20% 1-7 S T  Phe

dias

Quemaduras > 20% 1-7 O | Alg,Gly, Thr,

dias Ser, Glu, Gln,
Orn, Pro

Diabetes S T Leu, lle, Val

Enfermedad hepética S T Tyr, Phe, Met,
Orn, GABA

Enfermedad hepética S | Aminodcidos
de cadena
ramificada

Hepatoblastoma O T Cistationina

Hiperinsulinismo S l  Ley, lle, Val

Hipoparatoidismo, O T Todos

primario

Infeccién S,0 | Todos

Infeccién S T Relacién Phe/Tyr

Infeccién @] T  Todos

Cetosis S T Ley, lle, Val

Hipoglucemia cetésica S 1 Al

Leucemia aguda, estado O T Todos

avanzado

Leucemia aguda, en O T Gly, Asp, Thr, Ser

tratamiento

Neuroblastoma O T Cistationina

Fallo renal O | Phe, Vdl

Fallo renal (@) T His

Fallo renal S T  Phe, Cit, Cys, Gln,
homocist(e)ina

Fallo renal S d  ley, Vdl, lle, Gly,
Ser

Dificultades respiratorias S | Gy

Raquitismo O T Gl

Efectos de la medicacion

Acetaminofeno O T Puede interferir
con Phe

N-acetilcisteina O T Disulfuro

N-acetilcisteina-
cisteina

Factor/condicién Muestra  Valor Aminoécidos afectados

Ampicilina/amoxicilina (@) T Interfiere con
Met, Phe,
argininosuccinato

Infusién de arginina S T Arg

Infusién de arginina O T Arg,Llys, Om,
Cys

Captadores de écidos S T Homocist(e)ina

biliares (colestipol,

niacina)

Cefalexina (@) Produce
metabolito
reactivo a la
ninhidrina

Ciclosporina A S T Homocisteina
total

2-desoxicoformicina S ! Homocist(e)ina

Lisina aspirina T lys

Terapia con mefotrexato S T Homocist(e)ina,
relacién Phe/Tyr

Anestesia con éxido S T Homocist(e)ina

nitrico

Anticonceptivos orales S L Pro, Gly, Ala,
Val, Leu, Tyr

Penicilamina O T Disulfuros de
penicilamina y
penicilamina-
cisteina

D-fenilalanina O T  Phe

Tamoxifeno S d  Homocist{e)ina

Tetraciclina, toxicidad O T Todos

renal

Valproato S,;O0 T Gly

Vigabatrina/vinil-GABA (@) T B-alaning,
B-aminoiso-
butirato, GABA

Vigabatrina/vinil S;O T Acido
2-aminoadipico

Vigabatrina/vinil LCR T GABA,
B-alanina

Hys: histiding; lle: isoleucina; Met: metionina; LCR: liquido cefalérraquideo; Lys: lisina; Orn: omitina; O: oring; Pro: prolina; Val: valing; S: sangre; Ser: serina; Tau: tauring; Thr:

treonina; Trp: triptéfano; Tyr: tirosina;

la clinica y otros andlisis bioquimicos, y consultando libros
especializados'® . En caso de duda, la consulta con el clini-
co que trata al paciente también es necesaria para reunir mds
informacién y realizar el diagnéstico correcto.

Los aminodcidos son marcadores no sélo de enfermedades
metabdlicas, sino también del funcionamiento de ciertos
6rganos y de la nutricién. Los cambios que se producen en
casos de enfermedad son a veces muy pequefios, por lo que

se necesita un elevado grado de exactitud. Es indispensable
la participacién del laboratorio en sistemas de calidad a fin
de mejorar los sistemas analiticos y la habilidad de la per-
sona encargada de la interpretaciéon del aminograma. A este
respecto, existe un programa de aseguramiento de calidad
europeo llamado ERNDIM (European Research Network
Jfor evaluation and improvement of screening, Diagnosis and
treatment of Inherited disorders of Metabolism) en el que

An Pediatr Contin. 2010;8(1):26-32 29
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Tabla 2. Guia rdpida para la interpretacion de valores patolégicos de aminodcidos y su diagndstico

Factor/condicién Muestra Valor Aminodcidos Factor/condicién Muestra Valor Aminodcidos
afectados afectados
Aminodcido Mvuestra  Valor  Enfermedad|es) Acido aspdrtico (@) T Aminoaciduria
Todos (@) T Galactosemia clasica, dicarboxilica
sindrome de Fanconi, Aspartilglucosamina 5,0 T Déficit de
tisosinemia tirosinemia aspartilglucosamidasa
tipo |, deficiencia de C . o T —
glutamilcisteina sinfasa, arnosing arnosinemia
intolerancia hereditaria Citrulina S;O0 T Sacaropinuria
e Cirulina s 1 Cirinemia,
b el deficiencia de piruvato
dependiente de la k :
S . carboxilasa tipo B
vitamina D, sindrome
de Hartnup Citrulina S 1l Deficiencia de
Aminoécidos @) T Sindrome de Hartnup 8-p||;'ro|.||no-5-
neutros carboxi qtg .
sintasa, lisinuria
Alanina S T Hiperamoniemias, con intolerancia a
alteraciones profeinas, deficiencias
mitocondriales, de NAGS, CPS, OTC,
alteraciones del alteraciones de la
piruvato/lactato cadena respiratoria
B-alanina S, 0 T  B-alaninemia Cistationina S, 0 T Trastornos de
B-alanina LCR T Deficiencia de GABA- la cobalamina,
- . deficiencia de
ransaminasa o
cistationasa,
B-alanina O T Deficiencia de deficiencia de
metilmalonato cistationina B-sintasa,
semialdehido deficiencia de mutilen
deshidrogenasa, tetrahidrofolato
alteraciones de reductasa
pirimidinas Cistina O T Cistinuria,
Aloisoleucina S, 0 T  Deficiencia de hiperlisinemia,
E3 lipoamida hiperornitinemia,
deshidrogenada, lisinuria con infolerancia
enfermedad de jarabe a proteinas
de arce - S
Cistina S | Deficiencia del cofactor
Aloisoleucina O T Aciduria etilmalénica molibdeno, deficiencia
o-aminoadipico O T Aciduria de sulfito oxidasa
a-aminoadipica/or- Etanolamina @) T Etanolaminosis
(c:lztclzc(i;g::-qs,qs;,l:grome Formiminoglutémico O T Aciduria '
L " i formininoglutérica
B-aminoisobufirico ©) ge?i;r;:]nc?;ngé ccido GABA 5,0 T el
B-aminoisobutirico GABA S, O, T Deficiencia de GABA
aminotransferasa LCR transaminasa
-aminolevulinico (@) T Tirosinemia fipo | Acido glutamico @) T Aminoaciduria
hereditaria dicarboxilica
Arginina O T Cistinurig, Acido glutamico S T Acidemia glutémica
G!ﬂl'n(?GCId.UrIG . Glutamina S,0 T Deficiencias CPS y
dibésica, lisinuria
. - o1C
con infolerancia a
protfeinas Glutamina S, 0, T Hiperamoniemias
Arginina T Hiperargininemia el
- b o Glutamina LCR T Deficiencia de
Arginina S !l Deficiencia de k .
S adenosina desaminasa
creatina, sindrome
HHH, deficiencia Glutamina S ! Enfermedad de jarabe
de ornitina de arce
aminofransferasa Glutatién (@) T  Deficiencia
Argininosuccinato S,;O0 T Aciduria de y-glutamil
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argininosuccinica (déficit
de argininosuccinato
liasa)

transpeptidasa
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Factor/condicién Muestra Valor  Aminodcidos Factor/condicién Muestra Valor Aminodcidos
afectados afectados
Glicina (@) T Iminoglicinuria Lisina S,0 T Hiperlisinemia,
renal familiar, sacaropinuria
hiperprolinemia ly | Lisina S T Deficiencia de piruvato
Glicina o,S, T Trastornos de la carboxilasa tipo B
LR A i lisina s L Deficienciade
me%ﬂmolén%cc creatina, sindrome
. L HHH, deficiencia
hiperglicinemia no de ornifina
cefésica, acidemia aminotransferasa
propiénica "
Glicina S,LCR |  Trastornos de B_—mgrcagtobdofo— © B.-mgrcqp_tohcfoto-.
deficiencia de sering cisteina disulfuro cisteina disulfuremia
Glicilprolina ©) T Deficiencia de iieticnioa 0 Deflc!en§|a de .
prolidasa cistationina B-sintasa
Histidina 5,0 T Hisfidinemia Metionina S,ICR 7T Deflqer?cw de _
" | adenosina desaminasa
Homoarginina S, O Hiperlisinemia .. . .. .
9 P Metionina T Hipermetioninemias
Homocarnosina LCR T Homocarnosinosis Metioni 1 Trast del
etionina rastornos de la
Homocitrulina (@] T Sindrome HHH ealemine
Homocitrulina S, O T Sacaropinuria Ml LCR b Dfidends de
Homocist(e)ina (@} T Deficiencia de metilenatotetra-
adenosina desaminasa hidrofolato reductasa
Homocist(e)ina S, 0 T Trastornos de la Metionina S T Deficiencia de
cobalamina, trastornos disulfoxido cistationina B-sintasa,
del folato hipermetioninemias
Homocist(e)ina S T Deficiencia Ornitina @) T Cistinuria,
de metionina aminoaciduria dibésica,
adenosiltransferasa, hiperlisinemia lisinuria
hiperglicinemia no con intolerancia a
cetdsica protfeinas
Homocisteina- @) T Cistinuria Ornitina S T Déficit de creatina,
homocisteina sindrome HHH,
disulfuro deficiencia Fole ornitina
. . . aminotransferasa
Homocisteina- § T Hiperhomocisteinemia, - o
homocisteina deficiencia de Ornitina S \ Deﬁ'aen.cm de
disulfuro cistationina B-sintasa A-pl;)rro|llnc-5-
. b . TRg g carboxilato sintasa
Hidroxilisina (@) T Hidroxilisinuria
o ] 1 . Fenilalanina S, 0 T Hiperfenilalaninemia,
Hidroxiprolina O |m|nc|>%||C|{1|.Ur|a PKU, trastomos de las
renal familiar, -
hidroxiprolinuria, P
hiperprolinemia | y Ii Fenilalanina S T Tirosinemia fipo |
e . hereditaria, tirosinemia
Imidodipéptidos ) T Defi'ccljencm de neonatal transiforia
prolidasa
. S Fosfoetanolamina O T Hipofosfatasia
Isoleucina S, 0 T Eelfllmenm%de ets ]
ipoamida
di:shidrogendsc, o-fosfohidroxilisina ©) T o-fosfohidroxilisinuria
jnfermedad de jarabe Acido pipecélico O T Hiperprolinemia Il
e arce ,
. L Acido pipecélico S, 0 T Trastornos
Leucina S, 0O T  Deficiencia de peroxisomales
E, |ipoamido fcido sinecdli " N
deshidrogenasa, Acido pipecélico S Hiperlisinemia
enfermedad de jarabe Prolina O T Iminoglicinuria renal
de arce familiar
Lisina o T Cistinuric.:, ) Prolina S, 0 T Hiperprolinemia l y Il
aminoaciduria . S .
dibésica, lisinuria Prolina S T Deficiencia de piruvato

con intolerancia a la
proteina

carboxilasa tipo I
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Factor/condicién Muestra Valor  Aminodécidos
afectados
Prolina S [ Deficiencia de

A-pirrolina-5-
carboxilato sinfasa

Sacaropina s;0 1T Sacaropinuria

Sarcosina s;0 17 Acidemia glutérica
tipo I, alteraciones
mitocondriales,
sarcosinemia

Serina S } Deficiencia de
cistationina B-sintasa

Serina S, ICR | Alteraciones de

deficiencia de serina

S-sulfocisteina S50 1T Deficiencia del cofactor
molibdeno, deficiencia
de sulfito oxidasa

Taurina @) T B-alaninemia,
deficiencia del cofactor
molibdeno, deficiencia
de sulfito oxidasa

Triptéfano @) T Triptofanuria

Tirosina S,0 T Tirosinemias tipo |, Il
y lll, deficiencia de
4-hidroxifenilpiruvato
oxidasa, tirosinemia
neonatal transitoria

Tirosina S ’ PKU, alteraciones de
pterinas

Valina S, O ) Deficiencia de
E, lipoamida
deshidrogenada,

hiperva|inemia,
enfermedad de jarabe
de arce

Arg: arginina; Asp: aspartato; Asn: asparagina; Cys: cistina; GABA: écido
gammaaminobutirico; Gln: glutamina; Glu: glutamato; Hypro: hidroxiprolina; Hys:
histiding; lle: isoleucina; Met: metionina; LCR: |Tquido cefa 6rrqquideo; Lys: lisina;
Orn: ornitina; O: orina; Pro: prolina; Val: valing; S: sangre; Ser: serina; Tau:
taurina; Thr: treonina; Trp: triptéfano; Tyr: tirosina;

se debe de informar mensualmente sobre la composicién
aminoacidica una muestra problema de plasma. La insti-
tucién envia posteriormente la desviacién del resultado del
laboratorio concreto con respecto a la media de resultados
enviados por todos los participantes. Con cardcter anual,
ERNDIM envia informacién sobre la exactitud, precisién y
otros pardmetros estadisticos sobre el método analitico.
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