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EIM 

EMH 

AOT 

CBS 

MTHFR 
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ACN 
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IIB 

HPLC 

Ax 

Errores innatos del metabolismo 

Errores metabólicos hereditarios 

Ornitina δ-aminotransferasa 

Cistationina β-sintasa  

Metilentetrahidrofolato reductasa 

S-adenosilmetionina 

Tetrahidrofurano 

Acetonitrilo 

O-ftaldehído 

Ditioeritritol 

Unidad de genética de la nutrición 

Instituto nacional de pediatría 

Instituto de investigación biomédica 

Siglas en inglés de cromatografía de líquidos de alta resolución 

Apéndices  

  



RESUMEN 
 
La ornitina, y la homocisteína son utilizados como biomarcadores de 

errores innatos del metabolismo con implicaciones oftalmológicas 

como la atrofia girata y la homocistinuria, respectivamente. 

 

La elevación de los niveles plasmáticos de ornitina se debe a un 

bloqueo metabólico en la enzima ornitina aminotransferasa (OAT), 

dando como consecuencia la atrofia girata de coroide y retina, 

enfermedad metabólica hereditaria que se caracteriza básicamente 

por la disminución progresiva de la visión. Por otra parte, la elevación 

de los niveles plasmáticos de la homocisteína debido a un trastorno 

metabólico hereditario denominado hiperhomocistinemia se origina 

por la deficiencia enzimática de la enzima CBS y de la enzima MTHFR 

principalmente; sin embargo, pueden estar implicadas otras enzimas 

del metabolismo de la metionina. La homocistinuria clásica es el EIM 

en el que se observa mayormente manifestaciones clínicas a nivel 

oftálmico, los pacientes presenta miopía, sin embargo, como 

bioindicador característico se observa la dislocación del cristalino lo 

que ocasiona perdida de la nitidez.  

 

En este trabajo, se cuantificaron estos biomarcadores en el plasma de 

pacientes remitidos a la Unidad de Genética de la Nutrición INP-IIB, 

que presentaron sospecha diagnóstica de atrofia girata e 

hiperhomocistinemia, la cuantificación se realizó mediante la técnica 

de HPLC fase reversa. 
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