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ANTECEDENTJ::S, 

Es importante detectar en los primeros dtas de vida las 

aminoacidopattas ?reviniendo las manifestaciones cltnicas, -

frecuentemente graves e irrever~ibles y evitar el retraso -­

mental procediendo a la conflrmaci6n del diagn6stico en las­

cases detectados y posteriormente establecer el tratamiento, 

112,21). 

Ha sido un procedimiento da rutin<i en la mayor parto de 

los patses desarrollados en los Gltimos años. En Europa .ie 

realizan en patees como: Alemania, Noruega, Suecia, Finlan-­

dia, Gran Bretaña, Austria, etc. En Asia se lleva a cabo -

en Japdn, nueva Zelanda, etc, En Am~rica se realiza t:ln Es­
tados Unidos Americanos, Canad~ y Brasil (43). 

España a partir de 1979 por medio de un convenio al -­

Plan Nacional entre 1980 y 1981 ampli6 tales programas en -

gran parte del país, utilizando la cromatografía en capa f! 
na en sangre. 

El primer programa de detecci6n precoz de aminoacidop,!!_ 

tías en Hl1xico, se inició en junio do 1975 y duró hasta-~ --

agosto de 1976. se realizó bajo la dirección del Dr. Ant~ 

nio vcl.§zr1uez (investigador del Instituto de Jnvestigacio-­

nes Biomédicas, UNAM) en colaboración con la Direcci6n Gen~ 
ral de Atención Médica Materno-Infantil y la entonces Seer.!:!_ 

taría de Salubridad Y Asistencia. Este programa denomina­

do •.ramiz neonatal, so llevó a cabo en seis hodpitales de la 
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Cd. do tl(ixico, siendo la poblaci6n en su mayoría meac:iza. 

En tal programa so utilizó la técnica de Inhibición Bacteri.!_ 

na d~ Guthrie para la detección de Fenilcetonuria, Tiro~ino­

mi<:', Enfermedad de Jarabe do Arce y Homocistinuria (arninoac! 

dopat!as do 9 ran importancia) so usó también la crOmatogra-­

f!a unidimensional on papel pnra la detección de otras aini-­

noacidopat!as en orina (49) • 
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OBJETIVO. GE!~E:RAL. 

Montar la técnica cromatográfica m4s adecuada para la -

detección de aminoacidopattao en sangre colectada on papal -
filtro, seleccionando entre la cromatografía en capa fina y­
la cromatografía en papel. 

OBJETIVOS ESPECIFICOS. 

La cobertura do los siguientes objetivos, serán los cr! 

torios que ayudarán a seleccionar la técnica adecuada. 

- Obtener la mejor separación en los a111inoácidos de la 

sangre en el cromatagrama. 

- Obtener la técnica más sensible, que nos ayude a de~ 
tectar concontracioncs anormales de aminoácidos·en -

rangos de mínima diferencia. 

- Obtener lbo mejores resultndos en el menor tiempo pg_ 

i:1ible. 

OBJETIVOS ESPECIFICOS EN LA TEcnr..:;. SELECCIO~ADA. 

- Cono~er la posición de cada aminoáci~o en el cromat2 

grama. 

- Diferenciar e identificar cada aminoácido en una me~ 

cla de estandares de aminoácidos en el cromatograma. 

- Id~ntificar cada aminoácido en sangre normal. 

- Id~ntificar C3da aminoácido en sangr& con concentra-

:iones de-aminoácidos anormales. 



CAPITULO l. 
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Los tralil•Jrnos del met."lbolismo de los il~i:-,o.'ici<los que -

se presentan r~n el hombre son en su mayar par<:;o cnferm .... d.:i-­

des "raras" y como ta.Les Cli muy dif.í.cil que: .sean cnco11t1·u-­

das por la ma¡'or parte de los médicos. Su frecucncL:i .:lp.:a­

rentemente baja, refleja la ausencia, solo hasta muy rccicn 
tomento, de técnicas automatizadas para la iC:entificaci6n ¡· 

estimaci6n cuantitativa de los amino<tcidos indi\•idualcs cn­

la sangre, orina y liquido cefalorraqu!deo. 

Las t~cnicas hasta ahora introducidas en grandes pobla-­

ciones, respecto a aminoácidos normales a de niveles anorm.!!. 

les de los aminoAcidos comunes, pueden conducir al reconocl 
miento mSs frecuente de estos trastornos. 

Los padecimientos son descubiertos más frecuentemente d.!:! 
rante la lactancia, a menudo resultan mortales a una edad -

muy temprana y can frecuencia dan por resultada lesiones -~ 
irreversibles si no son tratados. Su identificaci6n pre-­
coz y el inicio r&pida del tratamiento apropiado, si se di~ 
pones de ~l, son esenciales. Puesto que varia de las enz! 
mas que intervienen son demostrables en cultivos de·c~lulas 
del líquido amni6tico, el diagn6stico prepartum de estos p~ 
decimientos es una pasibilidad. Aunque el tratamiento or­
dinario consiste primordialmente en dar dietas bajas en los 
amino&cidas cuyo catabolismo es defectuoso, algún d!a se -­
dispondr& de un tratamiento más efectivo, 

La relaci6n del DNA cori las enzimas permite suponer que­
alterando a aqu~l se modifica la enzima y, de esta mancra,­

se pt·oduce el bloqueo específico en un paso del metabolismo 
de una sustancia. 

' 
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La posibilidad de que la s!ntesis de cada enzima esté -

condicionada por una molécula de desoxirribonuclcoproteína, 
.que desde el punto de vista funcional es el equivalente de 

·Un gene, es concepto conocido como la hipOtesis de "un ge-
ne-una enzima". A la falta de un gene corresponde la fa_!. 

ta de la enzima correspondiente1 al deterioro del gene, la 
modificaci5n de la enzima. La enzima modificada o mutan-

te puede poseer eficiencia catal!tica alterada o capacidad 

alterada para unirse con un regulador alostérico de su ac­

ti\'idad catal!tica. 
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En los organismos vivos las ·reacciones químicas cst~n 
acopladas de tal forma q1:c constituyen las diferentes vtas -

metab6licas 125) • 

Un defecto en la actividad de una enzima o de un proce­

so de transporte~traer~ como consecuencia un bloqucio en el -

flujo de metabolitos por la vía mctab6lica·. EBtc tipo de­

defectos son heredados en forma monog~nica o mendeliana (és­

to es, cuando uno de los progenitores transmite al desccn--­
diente (s) dicho defecto por medio de un gen (43), y traen 

como consecuencia el bloqueo metab6lico, en donde hay acum~ 
laci6n del sustrato y formaci6n insuficiente del producto. 

Los cambios en las concentraciones de metabolitos en la v!a­

afectada pueden producir a su vez modificaciones en la acti­

vidad de enzimas pertenecientes a ·otras v!as diferentes. 

Dependiendo de la naturaleza y magnitud de estos cambios bi2 

qutmicos, ser~n las modificaciones fenotípicas que frecuent~ 

mente constituir~n una enfermedad (43). 

En las últimas décadas se ha señalado la importancia de 

la detecci6n temprana de algunos errores congénitos del met~ 

bolismo que pueden producir deteriore> mental, ya que su dia~ 

n6stico, cuando se hace en los primeros d!as o meses de vida 

pudiera prevenir o al menos reducir el namero de deficientes 
mentales. 

Los errores del metabolismo van a alterar el estado nu­

tricional del individuo, ya que las deficiencias enzim~ticas 

tienen como consecuencia una utilizaci6n deficiente de dive~ 

sos nutrimentos tales como aminoficidos o azacares (principa! 



- 7 -

mente) dando lugar a alte'raciones en el crecimiento y el de­
sarrollo. 

·-~ar lo tanto, como ya se hizo monci6n, el tratamiento va 
a Ser esencialmente diet~tico. En algunos casos consiste en 
proporcionar una dieta en la cual se mantenga restringido el­
sustrato que se acumula en el organismo debido al bloqueo y -
se suplementan aquellos motabolitos deficientes. En otros,­

el tratamiento consiste en administrar cantidades suprafarrna­
col6gicas de derivados vitamtnicos que funcionan·como coenzi­
mas, esperando que al encontrarse en exceso promueva la acti­
vaci6n de la enzima defectuosa. 

Para que los pacientes con errores innatos del metaboli~ 
mo cubran el requerimiento de todos los nutrimientos, logren­
un desarrollo adecuado y eviten el catabolismo de compuestos­
que puedan precipitar de nuovo su sintomatolog!a es necesario 
en algunas ocasiones.' utilizar alimentos sintéticos que con-­
~engan cantidades limitadas dol nutrimento elevado en la v!a-
~etab6lica bloqueada. La dicta debo completarse con alimen-
tos naturales para evitar deficiencias diet~ticas. 



11.2 A ft J fl O A e 1 D O P A T 1 A S 
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A la· elevación anormal de la conaentraci6n de un aming 

~cido se le ha denominado: aminoacidopat!a. 

Las anormalidades en el metabolismo de los aminoácidos 
son generalmente identificadas en el laboratorio, examinan­
do los fluidos cor~oralcs, 

Dentro de las aminoacidopattas se destacan por su im-­
portancia: la oligofrcniil fcnilpir(ivica 6 fcnilcetonuria·, 

la enfermedad de jarabe de arce y la homocistinuria; son -
enfermedades moleculares hereditarias evitables (13) • 

A con~inuaci6n se da una breve descripción de estas 
aminoacidopattas que adem~s de importantes son las m6s fre­
cuentes: 

A. Fenilcctonuria. La fenilcetonuria es un error innato 
del metabolismo causado por la deficiente actividad de la -
enzima; fenilalanina hidroxilasa, que interviene en la con­
ver.si6n de fenilalanina en tirosina (fig. 1), 

.El paciente es, por lo tanto, incapaz de convertir la­
fenilalanina en tiroeina y, como resultado de ésto, se pro­
ducen catabolitos alternativos de la fenilalanina, ~stos in_ 
cluyen al ~cido fenilpirGvico que es un producto de la des~ 
minaci6n de la fenilalanina1 al ácido fenil-l~ctico, produ~ 
to de la reducci6n del ácido fenilpiravico1 y el ácido fe-­
nil-ac~tico, producto de la doscarboxilaci6n y oxidaci6n --
del ácido fenilpirGvico. Mucho del fcnilacetato se conju-

ga en el hígado con la glutamina y es excretado en la orina 
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como fenilacetilglutamina. Debido a la presencia del cet2 
Scido fenil pirúvico, en la orina, esta enfermedad recibi6-
el nombre de fcnilcetonuria (4,43), 

La incidencia de la fenilcetonuria varía según la pobla­

ci6n estudiada¡ en los Estados Unidos Americanos, se cale.!:! 
la alrededor de 1:15,000 nacidos vivos (23), en Irlanda y -
Escocia 1:6,000, en personas de r.1za negra y judfos .:ishkan~ 
zi es mucho mfis alt.:i (4). Aunque en México se desconoce,-
la incidencia no se cree sea mayor que en E.U.A. (49). 

Clínicamente, los pacientes se observan normales al nacl 
miento, aunque en algunos estudios se describe: olor sui g~ 
neris y v6mitos de rcpetici6n en los primeros d!as de vida­
postnatal (33). El srntoma clinico más frecuente, es el­
retraso mental que se hace aparente en los primeros meses -
de vida y generalmente es profundo, el 64 % de los paci.entes 
presentan complicaciones ncurol6gicas, sobre todo convulsi2 
nes y son comunes las alteraciones de l<l conducta como hipeE_ 
cincsia }' autismo (4). 

Con el fin de facilitar el tratamiento se han creado pr2 
duetos especiales elaborados a base de hidrolizados protc-­
Inicos, o bien, a partir de mezclas de amino5cidos excluye~ 
do la fenilalanina y complementadoo con otros nutrimentos 
como azúcares, lípidos, vitaminas y minerales, los cuales -
contribu}'en a cubrir los requerimientos minimos de los pa-­
cientes. 
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e. Enfermedad con-or"i.na-.dÓ: ,j~r"abO -de .. arce. como el nom­

bre lo diée, _u~a- c;;._~a;;te~:ist.i~a 'do -esta.:en-fermcdadi es el -
olor--de -la or-ina,-.q-ue':·se..:.P8r~Ce'. "ai_ dQ iD..:miel_. de arce· o al,:-

de l.a azocar .quemada.· ';' . -.·- - '.- :· .. ~ : _·.. ' . 

En-.los.-_indi~~~i-~~- :-~~~:c~~-~-~s,· -t~-nt~ a niveles plasm4ti-

cos como u:rin-arioB- de Íos _:~mÍ.rÍoli~idos de caden~ ramificada: 

leucina, isoleuéina ·y valina, se-encuentran grandemente el!!_ 

vados al igual que sus correspondientes alfa-cetoácidos (48). 

El defecto bioqu1rnico, es la falta o la gran reducci6n 

de la actividad de la alfa-cetolicido descarboxilasa, que e~ 

taliza la conversi6n de 1os tres alfa-cetoácidos de cadena­

ramificada en co2 y tio6steres del acil-co A (fig. 2). 

Como se observa, en el paso nrtmero 2, ocurre el blo--­

queo mctab6lico de la enfermedad con orina de jarabe de ar-

ce. El mecanismo de toxicidad se desconoce. 

Aunque el reci~n nacido afectado parece normal·al priu 

cipio, los signos caractcr1sticos de la enfermedad son evi­

dentes hacia el fin de la primera semana de vida cxtrauter! 

na, el lactante es dificil de alimentar y puede vomitar en-

trando en letargo en grado importante. 

sobreviven se presenta daño extenso del 

En los niños que -

enc~falo. Sin tr~ 

tamiento, la muerte sucede al final del primer año de vida-

148). 

El paciente puede estar sujeto a una dieta e.n la cual­

las proteinas sean aportadas s6lo por una mezcla.de aminoá­

cidos purificados, de los cuales se omiten la leucina, iso-
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leucina y valina. 

C. Homocistinuria. Es un defecto hereditario del cat.!. 
bolismo de la metionina. Tiene una frecuencia estimada­
de 1: 160 1 000 nacidos vivos en los Estados Unidos luneric.!. 
nos. La enfermedad refleja la baja actividad de la cis-
tationinasintetasa, que trae como consecuencias, la elev.!. 
ci6n de homocistina y metionina1 el tratamiento consis­
te en la reducci6n de las concentraciones plasmSticas dc­
metionina y homocistina mediante una dieta hipoprot~ica -
(baja en metionina principalmente) suplementada con cist! 
na, ya que este amino5cido no se produce cuando se blo--­

quea la uni6n de la coenzima, es posible que la enzima -­
responda a dosis suprafarmacol5gicas de piridoxina, ya -­
que ·en su forma activa, el fosfato de piridoxal actfia co­
mo cOenzima de la enzima cistationina sintetasa • 

. La homocistina es eliminada por la orina y la metioni­
na por el plasma en niveles elevados. 

Cuando el bloqueo se presenta a nivel de la enzima NS­
(metilen tetrahidrofolato metilen transferasa) la homoci.!_ 
tina y las concentraciones de metionina en plasma son ba­
jas, lfig. 31. En estas ocasiones el defecto puede co-­
rrcgirse mediante la administraci6n de dosis suprafarmac2 
lógicas de su cocnzima la vitamina 912. Dicho padeci---
miento puede ser dado por 

deficiente de la vitamina 

absorci5n o p:>r el metabolismo -

812 (43). 
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Lne manifestaciones cl1nicas mSs frecuentes de este -­

error innato del metabolismo sont complicaciones oculares­
como luxaciOn del cristalino y 9laucomas, retraso mental -­
pro9resivo, alteraciones· en el tejido conjuntivo con una -­
apariencia similar al stndromes de MarfSn (extremidades la~ 
gar y deformidades del t6rax). 

De las nminoacidopat1as restantes se pueden observar -
sus efectos cl1nicos en el cuadro namero 1. 



SinJromcs Asocl:1Jos con los Error!.!:> ConsCnitos lk•l r-lctnhol ismo: 

SinJronie 

llistcJcmia 

lli.pcrfc:ini lnlani­
ncmla 

iirosinosis 

lllpc rvn 1 incmin 

11i1>e rl is \11c11\lU 

Acidurln ~~~-tA;J:'-;",:'· 
cn · 

AclJurin de ·e~~-~·-· 
Acidos de :cUdenii 
rnn1l f lcuJa 

CUADRO NUM. 
rcf. l43) 

Tras turnos Jet f.letahol ismo Je los Amino;"1ciJns 

A:is. clc\'udos 

histiJln.,.. 

fcnllalnnlna 

fcnlalnninn 

v11lin11 

l l.s ln11 

·- .-- ' 

·-E,1"1C-in,.a, SCTina, 
u1an1n11, 6c."_ gl~ 

:-tf11n1co, 

~C, --g iut.Amico 

isoleÚcina, vali~ 
na,· leucina 

Rioqulmica 

llistidinu amoniaco liasa 

No se conoce con prcci-­
sllln, en 11l11,unos c11i;os,­
Ccniluluninu trunsuminn­
sa. 

Dcficicncln transitoria• 
de p•hidroxiCenilpirUvi• 
co oxidasu. 

No \dent i f icnda, 

l.islnucil:1sa, l1sindcs11i 
Jro~ena:H1 o lisinceto.:tü 
tumato. -
lleficlcncln de gllcilna• 
formll Fl14 transfcrnsn. 

Se .desconoce. 

Descnrboxllnsa de ceto!1-_ 
ciJos de cadena ramifica 
da·, -

Caracteristil.:.1s >:.tratamit•nto 

l.e111;.uaj e fu r fu 11 ;a Jo, f recul'l\C i a 
variable J.cl retardo m\.'nt:11. Se 
hn utlli:aJ.o Jicta huja en l1is­
t iJ i na con res u l taJos Judoso!i. 
lil JH1ciuntu ¡1ueJc ser normnl, -
t ríll ese ..:uando la co11i.:t•11 L rllL' ibn 
.Je fcni.lalnnina en suero Sl.•t1 ~11 
¡1L•rior a ZO m¡!/ llltl mi. -

Valta de crccimle11Lo ¡!eneral: • 
conv11lsioncs, rcspon\ll' tempera! 
mente a una dicta deficiente en 
fcnilaL1nina. 
falta Je crccimic11111, vbm1to~,­
nista¡!nm. 
Co1w11lslo11cs )' ..:on,;1, rl•l:u::iona­
Jos con los :1limc11tu 11rut~icos. 

Episodios de vómitos con dcshl· 
Jra-i:1ción severa, acidosis, ce­
t6sis, 1nfccc1oncs rcpcti.Ia~ r­
returdo mental. 
Cnbcllo escaso, i"1s¡1cro, 1lespig­
mcntuJo, rt.•t."1.rJo mc11t11I, falta-
1lc crccimil.'llto, malformacioncs­
conl!énit11s. 
IJificultaJ nconatnl purn la ali 
mcntación, :111orexi11, convulsio"':' 
ncs y otros signos nl.•Uroltl¡:icos. 
Se observan formas lc\•cs, 11itcr 
mitentcs )' dependientes de la":" 
t \amina, 



11.3 T. A K 1 Z G E N E T 1 C O 
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La técnica a montar, formará parte de un programa den2 

minado "tamiz genético do aminoacidopat!as en rccilSn naci-­
dos", que se llevará a cabo en un principio en tres hospit!!, 
les del o. F. : 

Instituto Nacional de Perinatolog!a de la Secretaria 
de Salud. 

- Hospital de la Mujer de la secretaria de Salud. 

- Cl!nica obst6trica ntlmero 4 del 11-ISS. 

on un futuro se generalizar! a nivel nacional. 

Un tamiz desde el punto de vista médico, es la identi­
ficación do una enfermedad o defecto no reconocido, por me-­
dio do la aplicaci6n de pruebas, ex6menes u otros procedi--
mientoa que pueden aplicarse rápidamente. Las pruebas de-
tamiz soparan personas aparcntc""!nnte sanas que probablemen­
te tienen una enfermedad, de aquellas que no la tienen (50). 

Puede sor dirigido a toda una poblaci6n, siendo ~ste un ta­
miz masivo, o a un grupo de alto riesgo llamándose tamiz s~ 
lectivo. El tamiz va a detectar directamente enfermedades 
establecidas para dirigir as1 los pacientes al tratamiento. 

Tamiz Genético: va a buscar dentro de una población pera~ 
nas con genotipos y fenotipos que se sabe están asociadas -
con ciertas enfermedades y que 6stas pueden ser llevadas a­

loe descendientes, o que pueden producir inicialmente una -
variante "silenciosa" que en un ambiente particular puede -
incurrir en un alto riesgo para la aparición de la enferme­
dad (28). 

Para Scriver y colaboradores, los objetivos del tamiz­

gen6tico son (27): 
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- Dar oportunidad a la intervenci6n médica.para preve­

nir enfermedades gen6ticas o minimizar sus efoCtos. 

- Dar oportunidad de brindar consejo gen~tico, 

- Reunir datos pertinentes al sistema de salud pQblica 
y al conocimiento bti.sico. ,/ 

Las técnicas dc·detecci6n en un tamiz deben éer sim---
ples, rápidas y econ6micas, permitiendo en el caso de un r~ 
sultado positivo actuar lo mti.s oportunamente posible.'--

.Hay varias t~cnicas que pueden ser aplicadas tanto en­
qrandes como en pequeños hospitales, siendo examinadas mi-~ 
les de muestras de recién nacidos al año. El costo de un-
programa de tamiz no es excesivo si se considera que el ca~ 
to total del programa por año es quizás la mitad del costo­
del mantenimiento de un solo niño en una instituci6n de. por: 
vida. 

El procedimiento original en un tamiz masivo fuá·des-~ 
crito por Guthrie, bas.lindose en un método micrObi016gico "".' .. ; .. ::· 
utilizando en la detecci6n unicamente de la f~~ilC~toriu:tia·; ·· 
este procedimiento con algunas modificaciones· permite·- -de-­

tectar .otros aminoácidos. 

Posteriormente, Culley y colaboradores, utilizaron la­
cromatografia para el análisis. del suero sin nin.Jan pretra­

tamiento y desproteinizaci6n. 

Efron y colaboradores (6), desarrollaron una técnica­
cromatogr5fica utilizando sangre total, describiendo un pr!:!, 
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cedimiento rutinario para 1~ detecci6n de niveles de concen. 

traci6n b.iljos-y.altos-do los aminoácidos.: 
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La variedad que existe de estas t6cnicas a hecho -posi­

ble que existan programas de tamiz para las diferentes ano.!. 
malidades de los aminoficidos. Como resultado de estos es­
tudios han sido descubiertos cerca de 30 errores innatos -­
del metabolismo en los que se encuentran anormalidades pri­
marias o secundarias de aminoficidos. 

A continuaci6n se describen lae t6cnicas m5s utiliza-­

das en los programae de ta~iz: 

1) Pruebae qu!micas. Muchas de las pruebas qu!micas 
para la detecci6n de metabolitos anormales de aminoficidos -
no son espec1ficas y reaccionan con un gran grupo de sus--­
tancias como una prueba de tamiz, dando diferentes colorcs­

dc reacción, entre 6stas tenemos: 

Prueba con cloruro f6rrico 
Prueba de 2,4-dinitrofenilhidrazina 

Prueba de nitroso naftol 
Prueba cianuro-nitroprusiato 

Prueba plata-nitroprusiato 
Prueba tiosulfato 
Prueba obermaycr 

Estas pruebas tienen un costo elevado por el valor de 
los reactivos y la preparación de la muestra. 

2) M6todo microbio16gico. Guthrie y susi adaptaron-

la inhibición de crecimiento microbio16qico al tamiz de f,g_ 

nilcetonuria. 
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En dicho método se tiene a un microorganismo (B, subti­
lis) que es inoculado en un medio de agar, ~l cual se le -­
adiciona un inhibidor del crecimiento. La fcnialanina en"" 
altas concentraciones vencerá el efecto inhibidor y el cr~ 
cimiento del microorganismo ocurrir6 (9), por lo que si se 
coloca sobre la superficie de agar un disco impregnado con 
sangre, se pu_ede determinar si la muestra contiene cantidl!, 
des excesivas.de fenialanina por el tamaño de la zona de 
crecimiento que se encuentra alrededor del disco (10,28). 

Este método puede ser adaptado a la detecci6n de amino­
ácidos como: leucina, tirosina, metionina, lisina y valina 
(45). 

Las desventajas de este método son (2_4): 

- Poca sensibilidad, por lo que da la posibilidad de o,E 
tener falsos negativos. 

Solo se puede, al adaptar la t~cnica, trabajar con un 
amino5cido en particular. 

- Solo es posible adaptar la técnica a seis amino5cido& 

J) Métodos cromatogr5ficos. Estos métodos son muy utl:, 
lizados en los programas de tamiz masivos. La cromatogrl!. 
f1a en capa fina o papel para el análisis de orina se uti­
liza en algunos paises dcspúés de tres o cuatro semanas -­
del nacimiento para la detecci6n de histidemias, acidurias 
orgánicas, disulfurias y glucosurias, as! como dcs6rdenes­
del tGbulo renal. Hay muchas y diferentes opiniones ref~ 
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rentes a que t6cnica (en capa fina o en papel) es la m!s ad~ 

cuada. 

Con respecto, a la selecci6n del fluido fisio16gico, se 
deben de tomar en cuenta algunas consideraciones: 

Al trabajar con orina se tienen muchas e importantes 
desventajas considerando que una prueba de tamiz de­
be ser rápida y de bajo costo, pues el tiempo tan e~ 

tenso que se necesita para hacer la prueba a partir­
del nacimiento, el tiempo de procesado de la orina -
(dcsalac16n) y las maltiplcs contaminaciones qua pu~ 
de sufrir la muestra a causa de heces; pomadas, cre­
mas y talcos no garantizan resultados confiables 
(15,22). 

En muchos pataca actualmente se lleva a cabo el tamiz­
=on muestras colectadas en papel filtro teniendo como vent~ 
~as, la f6cil toma de la muestra, ln manipulación y las po~ 
=as posibilidades de contaminar la muestra evitando el con­
~acto con saliva o sudor (37,45). 



CAPITULO 111. 

P A R T E E X P E R 1 K.E H T A L 
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[[J.l OBTEHCIOH Í>E LAS KUESTRAS 

TECHICAS Y SUGERENCIAS 
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OBTENCION DE LA MUESTRA. 

Este punto se divide ,en dos partes: 

- Preparación de est6ndares. 
- Preparación de sangre con estándares. 

A. Preparación de Estándares. 

Se prepararon las· soluciones estándares ·de los siguie!!. 
tes aminoácidos: 

Alanina 
arginina 
4cido aspártico 
glicina 
glutamina 
.S.cido glut6mico 

Reactivos: 

aminoácidos 
isopropanol 
6cido clorhtdrico 

Histidina. 

isoleucina 
lisina 
leucina 
metioninn 

agu~ d~sionizada y bidestilada 

l. Se pesan 2 mg de cada aminoácido. 

Serina 
treonina 
tirosina 
valina 
fenilalanina . 

2. Se prepara una solución al 10\ de isopropanol y se 
le adicionan dos gotas do ácido clorhtdrico lN para-disol­
ver aquellos aminoácidos insolubles en agua, 

Al final se obtiene una concentración de 2 mg/ml que­
puede ser diluida para obtener concentraciones de 15, 8, 6 
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y 4 mg/100 ml. 

B. Estandarizaci6n de la sangre •. 

La sangro utilizada fiJ~ donada por_ .el. banco de sanqre­
del rnstituto Nacional de Pediatrta. 

Los c41cUlos _que· se ~.fqu¡~--~~~:,·p~~a: p.repar~~ 1~· sanqre­

ostandarizada ·se basaron 'On· _i.;,,:·_Sii;Juierite' 'f6rmU1a' (47): 

(V - Vf· 

V volumen-a preparar de.sangre estandarizada. 
Vf volumen del .ostandar a añadir a la sangre. 
laa}s• concentraci6n individual de cada amino~cido en la -

sangre. 
faa)P• concentracidn individual de cada aminoacido (solu-­

ci6n estlindar), 
[aa] - concentracidn dol aminolicido a la que se quiero lle­

gar. 
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COXCEMTRACJONES DE LOS ANINOACIDOS EN SANGRE 

niveles normales: medios y altos 

MEDIO ALTO 
(mg\) (mg\I 

GLICINA 1.78 4.16 

ALANINA 2.99 5.89 

VALINA 2.50. 3.71 

METIONINA 0.34 0.59 

ISOLEUCINA 0 0 83 1.28 

LEUCINA 1.46 2.30 

TIROSINA 0.94 i·.sa 

FENILALANINA o.se 1.92 

LISINA 2.23 J.47 

GLUTAMINA a .. 30 10.14 

Datos proporcionados por el Instituto de Investigaciones 

Siomédicas de la UNAM , 

.:UADRO NUM. 2 
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Una vez obtenida la snngrc estandarizada a las concen­
traciones deseadas se procedió a aplicar gotas de ~Sta· con­
pipetas Pastcur en papel filtro watman J (este papel es el 

que se utilizar& oficialmente en el proqrama de tamiz gon~­
tico para la recolecci6n de sangro). 

Estas muestras de sangre colectadas en papel filtro se 
preservan envueltas en papel aluminio en refrigeración. 

Cuando el programa de tamiz genGtico se lleve a cabo,­
las muestras de sangre se obtcr .. irán por punción de talón -­

aplicando la sangre en una tarjeta de papel filtro ISchei­
cher y Schuell nGm. 903, equivalente al papel filtro watrnan 
J) 122), la cual deber.!!. tener especificados los dat'bs co-­

rrespondientes al paciente, dichas muestras serán tomadas -
por enfermeras o rn~dicos residentes. 

Se tienen proyectados entre 15 o 20 niños tamizados -
diariamente. 

Las muestras de ·sangre se deberán tomar a las 48 he-­
ras de nacido el niño, cuando s6lo se pierde un O.Ji de -­
las aminoacidopatias (14), 
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Inicialnente se trat6 de establecer una t~cnica croma­

togr4fica en capa fina utilizada en el Programa Español pa­
ra la Detecci6n do Aminoacidopatíns (técnica nam. 1), duran 
te dicho montaje so analizaron diversos aspectos que al su­
frir un cambio podr1an llegar a formar una t~cnica más et'i­
ciento y sensible que la original. Estos cambios realiza­
dos pueden resumirse en las cuatro t~cnicas que a continua­

ci6n se describen: 

TECNICA NUM. 1 

Material. 

Placas de al.:minio con celulosa marca Merck, 20 x 10 cm. 
tanques para cromatografía 25 x 15 cm. 
charolas de porcelana 

barras de vidrio 22 x 2.5 cm 
cinta adhesiva (scotchJ 
ligas gruesas 
perforador de discos, 6 mm de di4metro 
material coman de laboratorio 

Reactivos. 

rsopropanol 

n-butanol 
acetona 
.'Scido ac.:itic::: 

etanol 
ninhidrina 
is atina 
colidina 
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Preparación y aplicaci6n do las muestras. 

a. Sobre la barra de vidrio se coloca la cinta adhesi­
va, de manera que la parte del pegamento quede hacia el ex­
terior. 

b. En la cinta adhesiva se hacen marcas con una .sepa-­
raci6n entre si de 1.5 cm. 

c. Por otro lado, se perforan las muestras tanto de 
sangro como de estandares a aplicar. 

d. Estas son colocadas sobre las marcas en la cinta 
adhesiva. 

e. Enseguida se une la barra de vidrio contra la placa 
de aluminio y se fijan con la liga gruesa. 

Preparaci6o de los tanques para cromatografía y mezclas de 
solventes. Desarrollo unidimensional. 

a. Al primer tanque se ·le agrega isopropanol al 70\ -
(100 ml), esperando un corto tiempo para darle oportunidad 
al tanque de qu'e se satúre. se introduce la placa croma­
togr~fica por un tiempo de 3 minutos. 

b. Se separa la placa de vidrio de el folio y se deja 
evaporar el solvente de ~sta_ un tiempo aproximado de 10 -

minutos. 

c. Mientras tanto se prepara la mezcla de solventes a 
utilizar en el sistema unidimensional en las proporciones­

siguientcs: 

n-butanol, acetona, ~cido ac~tico, agua (35;35:10:201 
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se agitan bien y se agregan en un segundo tanque. 

d. Se coloca la placa en el segundo tanque comenzando 
as! el sistema unidimensional. Una vez que la mezcla de­
solventes lleg6 al tope de la placa, ~sta se saca y se cv~ 

paran los solventes. Se coloca una vez m~s la plaea en -
el tanque hasta que los solventes lleguen al tope y luego­
so evaporan. 

El desarrollo del sistema unidimensional durn aproxi­
madamente 2 horas. 

Preparación de la eoluci6n de tinci6n. 

a. Se pesan 200 mg de ninhidrina y 100 mg de isatina. 

b. Se mezclan con 100 ml de etanol al 70%, se agita -
hasta disol '\·er y finalmente se agrega 1 ml de colidina. 

c. Exclusivamente se utilizan para la tinci6n 10 ml -
de esta solución, el resto se guarda en frascos de color -
ámbar para su uso posterior. 

Tinci6n. 

a. Se vierte-la solución.reveladora 110 ml por placa) 

en una Charola, se sum~rge .lto.talmen~e) la placa cromato--
9ráf_ica:, ~e ___ sa~~ 'y s_e ·_évapora un poco. 

b. Se somete a_ 120 .ªC en la estufa por un tiempo de 5 

minutos-;. 

Se P"rosigu~·· a analizar loe resultados. 
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SUGERENCIAS. 

l. La barra de vidrio, la cinta adhesiva y la liga --­
gruesa son utilizadas para mantener fijas de alguna forma -
las muestras a la placa cormatogr4fica, por esta raz6n hay­
que tener el m5ximo de cuidado en el manejo de estas piezas, 
para lo cual se recomienda el uso de guantcsde plástico y -

alcohol para el desengrasado de la barra de vidrio y ligas, 
evitando as! que sustancias ajenas alteren los resultados. 

2. Toda marca que se haga en los cromatogramas debe h~ 
cersc con lápiz·, 6sto cvitar5 que ocurran contaminaciones -
adicionales que alterar!an las resultados, Las marcas de-
ber6n hacerse suavemente para no levantar el recubrimiento­

de celulosa. 

3. Las muestras se colocan a una distancia entre s! de 
1,5 cm para que no ocurran sobrcposiciones en los amino4ci­

dos de las muestras vecinas. 

4. Se debe trabajar dentro de la campana de extracci6n 
cuidando que durante la tinci6n ~sta permanezca apagada y -
medio cerrada, puesto que los solventes que se utilizan son 
muy volátiles, de no ser as! se corre el riesgo de que los­
cromato9ramas no queden bien impregnados con dicha soluci6n. 
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TECN'ICA NUM. 2 

Material. 

Placas de aluminio con_celulosn Merck 

tanques para cromatograf1a 25 x 15 cm 

charolas de porcelana 

perforados de discos, 6 mm de di4metro 

material coman de laboratorio 

Reactivos. 

n-butanol 

acetona 

tlcido ac6tico 

etanol 

Aplicaci6n de la muestra. 

ninhidrina 

isa tina 

colidina 

20 x 10 cm. 

a~ sobre ia· plá.·c~--c~~~to~r.S.fica se hacen marcas con-

1.S.piz con una seParci.c-iisO entre -s-~ de 1.5.cm. 

b. Se perforan-discios exai::tamente sobre las marcas de 

l:ipiz. 

se pasa directamente al desarrollo del sistema unidi­

mensional excl!-1yendo la eluci6n en isopropanol. La mez--. 
cla de solventes 'J.' el desarrollo del sistema unidimensio-­

nal son llevados a su realizaci6n de la misma for·ma. que se 

hizo en la t~cnica nGmero l. 
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Preparación de la soluci6n reveladora. 

a. Se posan 2.5 mg de ninhidrina y o.s mg de !satina -
por cada 10 ml de etanol al 70\. 

b. So agita hasta disolver y se lo adiciona 0.1 ml de­
colidina por cada 10 ml de etanol. 

La tinci6n de los cromato~ramae se lleva a cabo de ln­
misma forma que en la t6cnica número l. 

SUGERENCIAS. 

l. Se recomienda seguir las sugerencias 2, 3 y 4 de -­
la t6cnica núm. 1. 

2. La solución de tinción debe ser preparada con extr,!! 
mo cuidadot ya que no basta el Uso de guantes puesto· que -­

las aminas una vez disultas en los solventes migran a tra-­
v~s de 6stoe. 

3. Para fijar bien las muestras-dentro de las perfora­

ciones de la placa, se puede presioriar ligeramente con un -
dcdÓ enguantado Sobre la muestr~. 

4. Se redujeron las cantidades de ninhidrina e !satina 
en la preparación- de la· soluci6_n-_de tinción, ya que las pr2 

puestas en un principio resultaron excesivas ocasionando -­
distorci6n en· los resultados. 
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TECNICA NUM, 3 

Mat:erial. 

Placas de aluminio con celulosa marca Merck 20 x 10 cm. 
tanques para cromat:oqraf1a 25 x 15 cm. 
autoclave 

charolas de porcelana 
perforador de discos, G mm de diámetro 
materinl coman de laboratorio 

Heactivos. 

n-butanol 
acetona 
Jicido acético 

ninhidrina 
isa tina 
lutidina 

Preparaci6n y aptiCaci6n de la muestra .. 

a. Las muestras se envuelven en papel filtro indivi-­
dualmente. 

b. Enseguida se someten a autoclave por ur. tiempo·de­
J minutos a 250 ºF y 15 lb de presi6n. 

c. Mientras tanto las placas han sido ya perforadas y 

los solventes del desarrollo unidimensicnal proparados. 

d, Los tanques para cromatograf!a, solventes y siste­
ma unidimensional son preparados y llevados a cabo de la -
misma forma qua en la t6cnica na~. l. 
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Preparaci6n de la soluci6n para revelar. 

a. Se posan S mg de ninhidrina y 1 rng de isatina. 

b. Se disulven en 20 ml ~e acetona, se agita hasta di­
solver y al final se adicionan 0.2 ml de lutidina. 

Tinci6n. 

Se lleva a cabo de la misma forma que en la t~cnica -­

ntlmero l. 

l. Se recomienda seguir las sugerencias 2, 3 y 4 do -

la t~cnica nac. l. 

2. Antes de someter las muestras al sistema de auto-­
clave, éstas deber!n envol\•erse indi\·idualmente en papel -
alu~~~io ro:~l&ndos~ para no confundirlas. 
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TECNICA NUM, 4 

Material. 

Papel filtro wat~an 1 y watman 3 

tanques para cormatograf1a 25 x 30 cm 

charolas de porcelana grandes 

perforador de discos, 6 mm de di!metro 

material común de laboratorio 

Reactivos, 

Etanol 
n.:.butanol 

acetona 

ticido ac~tico 

ninhidrina 

isatin<Í 

lutidina 

Proparaci6n y aplicación de las muestras, 

a. Se recortan hojas do papel filtro de 20 x 20 cm. 

b, Se hacen marcas sobre el papel filtro a una distan 

cia entre _st_ de 2;5 cm y se perfora sobre ~etas. En los-
extremos. opuestos se atraviesan dos hebras de hilo blanco, 

c. Por otro lado, se perforan las muestras, postcrioE 

ment~ se aplican sobre las hojas de papel filtro. 

Preparación de los tanques para cromatoqraf1a y ~ezcla dr-

solventes. Desarrollo unidimensional. 

a. Se impra;:ian con VlUil•l in.:i. las tapas de l:::s tanqu¡:os, 
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b. Al primer tanque se le agregan 100 rnl ·de etanol -al­

Se introduce el papel filtro manteniendolo en posi--

ci6n vertical por medio de los hilos dentro del tanque ~or­
un tiempo de 3 minutos. 

c. Se saca eL cromatograma y se deja evaporar el sol-­

vente, aproximadamente 5 minutos. 

d. Mientras tanto se prepara la mezcla _de sol\•entes P.!. 

ra el sistema unidimensiorial con las proporciones siguien-­

tes: 

n-butanol, acetona, 6cido ac6tico, agua (70:70:20:401 

se agitan bien y so agrega al segundo tanque. 

e. Se introduce el cromatograma (ayud6ndose con los -­

hilos} en el tanque comenzando as1 el desarrollo del sist~ 

ma unidimensional. Una vez que el solvente lleg6 al tope-
de la placa, ésta so saca y so dejan evaporar los solven--­

tes. 

f, Se vuelve a introducir el cromatograma en el tanque 

hasta que de nuevo los solventes alcancen el tope para pos­

teriormente dejarse evaporar, 

El desarrollo unidimensional dura aproximadament.e ·2 -.­

horas. 

Preparaci6n de la soluci6n de tinci6n. 

a. se pesan 5 mg de ninhidrina y 1 mg de !satina. 

b. se mezclan o:in 200 ml de acetona.· Se ·ag~ta hasta 

disolver la ninhidrina y la !satina, finalmente Se agregan 
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2 ml de lutidina. 

Tinci6n. 

a. Se vierte la soluci6n de tinci6n en la charola de -

porcelana, se sumerge el cromatograma totalmente, se saca y 

se cuelga de los hilos para dejar evaporar un poco la solu­

ci6n de tinci6n. 

El cromatograma se somete a una temperatura de 120 ºF­

por un tiempo de S minutos en una estufa. 

SUGERENCIAS. 

l. Se recomienda seguir las su~erencias 2 y 4 de la -

t~cnicanutñ. 1, as1 como la sugerencia 2 de la técnica ndm. 

2. 

2. Las muestras se colocan a una distancia de 2.5 cm -

entre s1 para que no ocurran sobreposiciones en los amino4-

c idos. 

J. Al recortar o manejar el papel filtro debe hacerse­

uso de guantes de pl~stico para evitar contaminaciones. 

4. El uso de hilo blanco nos va a ayudar a manejar el­

cromatograma tanto afuera como adentro de los tanques. 



CAPITULO IV. 

RESULTADOS Y AHAL SIS DE 

R E S 11 l T A D O S 
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TECNICA NUM. 1 

- El uso de In cinta adhesiva no afect6 los resultados 
obtenidos, yo que no aport6 sustancias contaminantes. 

- La cinta adhesiva al estar en contacto directo con -
la placa cromatogrGficn puede llevarse con ella partes del: 

recubrimiento de celulosa. 

- El montaje y desmontaje del sistema es poco pr~ctico, 
ya que so requiere de mucho cuidado para evitar que la pla­

ca se doble o maltrate el recubrimiento de celulosa. 

Para montar y desm~ntar el sistema se necesita la ayu­

da de segundas personas, "por lo que el riesgo de contaminar 
la placa es mayor. 

- Para obtener mejores resultados en la separación de 

los runino6cidos, se pens6 en la posibilidad de llevar a e~ 

bo ~a t~cnica en placas de 20 x 20 cm, ~sta posibilidad -­

fué descartada puesto que el tiempo que se requiri6 pa~a el 

desarrollo del sistema unidimensional fu~dal doble, o scn,­

nproximadamcnte 4 horas. 

- Una vez terminada la tGcnic~ las placas al exponer­

se a la luz experimentaron un progresivo oscurecimiento. 

- Se obtuvieron separaciones poco satisfactorias de 

los aminoScidos dificultando su identificaci6n. 
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. . 
La concentraci6n ·de. las manchas·_da· _-ios ilnlino4cidos en­

el cromatograma no fu~ron 'ta~ .-inta_ns~s .en _r0:1aci6n_ a la co!!. 
centraci6n existe~te' d0 c~da am1n.o.!lé:id~ de' las muestras~ 

- No_ se obserV6 un: desarrollo de -c?l.or ·proporCional a­
la concenti.-aci.6fi de- los - am:Í.no.iicidos. · 
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TEC'N'ICA HUM. 2 

- El montaje del sistema para llevar a cabo la técnica 
en st, no presentó ningún problema, ya que la aplicación de 

las múastras y el desarrollo del sistcmn unidimensional fué 

muy simple. 

-

0

Al· realizarse la tt'.!cnica utilizando directamente --­

muestras de sangre, las amino.1cidos ascondicron acompañados 

do gigantescas manchas de hemoglobina impidiendo la total -

identificación do los amino~cidos. 

- La disminución de las cantidades de ninhidrina e is~ 

tina en la soluci6n de tinci6n di6 buenos resultados, ésto­

se pudo comprobar en muestras que contentan cxclusivamentc­

estándares de aminoácidos. 
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TECNICA NUM, 3 

- El cambio de etano'l por .:i.cetona en la preparaci6n ::?e 
la soluci~n de tinci6n rcsult6 muy ben~fico, ya que la ni-­
nhidrina y la !satina so disolvieron por completo. 

- El cambio de la colidina par lutidina produjo reac-­
ciones coloridas m~s estables con los amino~cidas, 

El tratamiento de las muestras de sanr¡re con autocla._.e 
fu6 una opci6n que se probó para evitar ia interferencia de 
la.hemoglobina en la interprctaci~n de los resultados obte­
ni4ndose como resultado una mejor!a parcial en virtud de -­
que los aminoácidos localizados en la parte inferior del -­
cromatograma no sufrieron interferencia alguna, no as! los 

superiores los cuales quedaron enmascarados por la hemoglo­
bina. 

- La separaci~n entre los amino~cidos es escasa y se -
observa superposici6n do manchas, 



:',. 
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'l'ECNICA NUM. 4 

- Se cambi6 el isop~opanol por etanol al 70% para la -
elucidn de los amino.1cidos al papel filtro, :t.ogrando evitar 

por ~omplcto la interferencia de l~ hemoglobina durante el­
deaarrollo unidimensional y la interpretación de loa resul­

tados. 

- se utiliz6 oaccl filtro watman 1, resultando par d.e­
m~s lento el desarrollo unidimensional. 

- Se cambi6 a p~pel ~iltro watman 3 ohteni~ndase resu± 
~adoa muy buenoa en peco tiemoo (np~oximadamenta dos horas~ 

el sistema unidimensional) a pesar de que se utili7.arnn p1.!_ 
cas d~ 20 x 20 cm. 

La evaporación de los solventes utilizendo el papel­
filtro fua m~a r!pida que en las places de aluminio. 

Le aplicaci6n de las muestras y el desarrollo de. la tég_ 

nica no present6 mayores problemas. os fácil y ágil sU. mon­
taje. 

- El papel filtro necesitó de un tiempo muy grande pa­
ra osc~rocerse at contacto con la l~~. siendo 'sto muy b~n! 
fico para la int~rpretaci6n d~ los resultados. 

- La separaci6n de lo~ aminoácidos entre s~ fu' exelen 
te, re~lizándose la idcntiticaci6n de los arnino~cidos sin -

ningOn problema. 
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- La intonsidn~ de las coloraciones en las manchas- de­

los amino5cidos result6 acorde a lns concentraciones util~­

zadas. 

-- . Fu6_ iSpida la identificaci6n de las diferentes conceri. 

traciones utilizadas de un mismo amino.licido en los cromato-­

qramas. 

- Las manchas de loe_amino.1cidos fueron mliS extendidas 

y de-mayor tamaño, menos compactas que las obtenidas en ca­

pa fina. 



., 
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1 · 
l. 

-·· .. · 

! 

Fotografía núm. 1 Corresponde a la técnica 

utilizada en el Programa español (técnica -­
núm. 1) la cual fue la base y punto de parti 

da para experimentar diferentes variables y­
lograr una técnica más sensible y confiable. 

Se puede observar como en los aminoácidos in 
fcriorcs no existe una separación que ayude-

a diferenciar un aminoácido de otro. Técni-

ca realizada en capa fina utilizando sangre­

total. 
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Fotografía nGm. 2. Corresponde a un croma-

tograma realizado en capa fina utilizando -

sangre total y la técnica nGm. 3. El tra-

tamiento de las muestras de sangre en auto­

clave, evitb que los aminoficidos inferiores 

fueran enmascarados por la hernoglobinar lo­

cual no sucedió con los amiácidos superio-­

res. 

-~· __ ;_! 

.. ·~· 
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Fotografía núm. 3 Corresponde a un croma-

tograma realizado en papel utiljzando san-­

gre total y la técnica núm. 4. Se observa 

como el cambio a etanol para la elución de­

los aminoácidos al papel filtro result6 ba~ 

tan te benéfico 1 ya que se evité que la he­

moglobina interfiriera con los aminoácidos. 
El cromatograma refleja una separación 

ideal de los aminoácidos. Los que se en-­

cuentran marcados con sus abreviaturas fue­

ron elevados a un<1 concentración de 20 mg%, 

si se comparan éstos con la muestra están-­

dar número 5 que contiene sangre normal, se 

observa como es obvio el incremento de la -

concentración, en virtud de que las manchas 

de los aminoácidos poseen una intensidad -­

más marcada. 
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Fotografía nGm. 4. Corresponde a un croma-

tograma realizado en papel utilizando la té~ 

nica núm. 4. Para la rcaliz~ción de este -

cromatograma se preparó una mezcla cstándar­

de aminoácidos con una concentración de 20 -

mg% que se comparó con una muestra de sangre 

total normal. Por medio de este cromatogra­

ma se da a conocer la posición de cada arninQ 

licido. En un inicio se llevó a cabo el des~ 

rrollo unidimensional utilizando una muestra 

de sangre y cada uno de los estándares de 

los aminolilidos, ésto di6 la correcta posi-­

ción de éstos en el cromatograma. 



- 48 -

Debido a que existen aminoacidopat!as. cuyo desarrollo­

se presenta en forma r4pida y progresiva causando efectos -

irreversibles tanto físicos como mentales pero que pueden -

ser tratadas mediante terapias dietéticas, ha Sido neccsa-­
rio 'desarrollar una tGcnica do detecci6n r4pida que permita 

identificar prematuramente los metabolitos alterados, 

La técnica establecida con este fin, no es cuantitati­

va, ni lo suficientemente sensible para determinar con pre­

cisi6n el grado de las deficiencias, sin embargo, para este 

tipo de padecimientos es m4s importante obtener resultados­

cualitativos inmediatos que ayuden a detectar a aquellos in 

dividuos que presenten alguna arninoacidopat!a para dirigir­
los al tratamiento adecuado, 

Las diversas modificaciones realizadas a la técnica -­

cromatogr4fica en capa fina permiten obtener resultados er.­

un per!odo do 3 horas, teniendo entro otras ventajas un de­

sarrollo de la técnica m4s simple y pr4ctico, además de ob­

tener resultados m4s precisoo y confiables, ya que al final 
se utilizaron hojas do papel filtro de 20 x 20 cm que perm! 

tieron una mejor separaci6n de los aminoácidos, siendo ~e-­

tos m4s f4cilcs de distinguir, 

El uso de esta técnica dentro del Programa de Tamiz G! 

nético requiere de una gran organizaci6n por parto do enfoE 

meras y/o m~dicos que tomar4n las muestras, el personal que 

llevar4 a cabo dicha metodolog!a (deberá de tomar pr4ctica­

en el montaje e interpretaci6n de los resultados) y el per-



- 49 -

aonal que hará llegar los resultados a los diferentes hosp! 

tales, ya que todo esto se deberá de iealizar de uña manera 
coordinada diariamente. 



CAPITULO V, 

e o H e L u s 1 o " E s 
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l •. Las aminoacidopat!as 60n errores o:::in'ténitns c1cl 1:tetab.: -
lismo que pueden ser detectables durante los primeros d!as -

de vida. Son hereditables y producen deterioros .nentales, -

ftsicou y metabólicos adicionales. 

2. Los transtornos del metabolismo de los aminoficidos -

son doscubiertos m5s frecuentemente en la lactancia y a men:::, 

do resultan mortales a edades muy tempranas. 

J. Los transtornos del metabolismo de- los aminoácicÍOs. -

resultan de mutaciones que alteran la clava"· 9en6ticO-·_caUSan­

do la producci6n de protetnas con· eS.truct~i:-a:~:_>p·r~ilia~i._a · n:iodi-

ficadas. 
_,_' - ' 

4. Un defecto en la ·activi~:a~::~~~J:~~~);~-~~;i-~~··--~~~e coma -

consecuencia un bloquea en ol flujo>de.motabOlitos por -l"a -:.... 

vta metab6lica. 
-- .. - . .·: 

S. Las anormalidades en el metabolismo de los aminoáci­

dos son generalmente identificados examinando los fluidos -­

corporales. 

6. LOS efectos de dichos padecimientos pueden preveniE 
se mediante terapias diet~ticas; muchos pataos han mostrado 

su preocupaci6n e inter6s por mantener una poblaci6n sana Y 

han desarrollado diversas t6cnicas de detección e implanta­

do programas de taoniz para combatir ast el retraso mental -

ocasionado por errores del metabolismo. 
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7. Lan pruebas de tamiz separan persona~ .-0.pa:entcrnl;!r.te­
eanas que probablemente tienen una enfcnnetlad, de aquellas -
que no la tienen. 

a. Las t~cnicas de deteccidn de un tamiz doce~ ser s~~­
ples, r4pidas y econdmicas¡ permitiendo en caso de rcsulta._­
dos positivos actuar oportunamente. 

9. La técnica ndm. 1, result6 ser poco pr~ctica y sens! 
ble; su montaje y desmontaje, complicado y aparatoso. 

10. Las t~cnicas ndm. 2 y 3, no cumplieron con las ncc~ 
sidades do sensibilidad requeridas, dando resultados enmas­
carados y poco preciaos. 

11. La t~cnica nam. 4, os una buena opci6n a utilizar -
en el Programa de Tamiz, ya que es rápida, sensible y econ& 
mica puesto que en un tanque de cromatografía se pueden de­
sarrollar hasta 45 muestras en un mismo tiempo, con la seg~ 
ridad de obtener resultados confiables. 

12. La t~cnica desarrollada no es cuantitativa. 

13. Las aminoacidopatías~son_consideradas como ~nf~rme-
dades raras 

yo 

y poco frecuentes, sin embargo 6sto parece no -
que tan solo a lafenilcctonuria se le atribuyo -..ier así, 

(porqqc no existe una estadística precisa) una incidencia 
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en nuestro pa!s de 1;15 000 1 lo cual si tomamos_ como b3d~ -
una poblaci6n total da so•ooo,oaa de habitantes, resultarían 
S333 casos sin tomar en cuenta a los niños que diariamente -

nacen. Serta interesante preguntarse, cuántos do estos ---
5333 casos han sido detectados? cuántos individuos contaron­
º cuentan con un tratamiento adecuado y oportuno? y sobre t~ 
do, cu~ntos retrasados mentales o muertos resultaron por es­
tas cnformcdadcs "raras" y "poco frecuentes"? 
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