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l !Vi'RODUCC !0'11 

I.an enfe:n:u1dnden curnificr1dno co:::o "::rroreo cor.;::o'.niton del -

1•uits'bolim:o ru1 1deot1f'1cnn por •fofectoo cetub6l1co11 de loa aminoáci 

doe, hidrnton dc cnrbor.o, pir.=.entoo etc. cte. ~'.uU\n 11m,~l!n!1 ae C!!, 

rncterir.nn por lu excreción e\(• i:~U!.bol1 to1J nnon:::nlllo o 1ntcrced1n-­

r1oo. :-on reprctHHit.ntl•;irn de ollna: ln fcn11 cotor.u1·1n, ln nlcapto­

nurin, 111 ,_1uconur!!t, it\ fructuourin y ln. pt!ntot•uria. 

Alf;"\111.!Ltl de ln en~l'I'1:1ll<\1Hle11 rt"feridn.o º" c1 tan dcntle 1584 ,a in. 

embn.rgo htlotn el nf\o Je lfl59 t\}'~Lrt'C<> •m ln litl!raturu m~diC'll, grn-­

ci1H1 n loo trnbnjot• tlt1 Iloudockcl.(I) unn do11cripci6n cl!n1cn exacta 

oobre ln nlcnptonurin. Footcrio:n::ente Gnrrorcl(:>) rm 1907 pootul6 -

que todnn lan ent'c:rr.odnclu'l horud1 t.nr:iuo oo Jobínn n un bloqueo me~ 

b611co cnuanl1o por ln nu nene 1 o. d•t onz 11111\fl cop•!C ! fi cnl'I. i\iede eup-o-­

noroe quo eoto uutor u.Slo t<lnÍt\ uru\ 1dtH\ vnt-:n tiobrc eJ oignificado 

del t.Jnnino ú11zicn y no hnb!tl concnbido todn l!l conplrtjtdnd de oote 

tipo de protelnno l\l'Uvun. :i1 rlfecto 111 L\lcnptonurin :• el ulbitiiamo 

doocrttoo or1g1ru1l~·n1t1' porr.nrrord "ncnjnn 1fontro de et1te criterio 

poro otrnu uno:r.:..ttlldn,\t•:• re·::::• ln c'lnt1nur111, no 111.• ncoptu nctualml'!! 

to ::¡,ue t•utt•n n•lnc1onn1\nn n un ,\11f,•cto en1.1r.~\t1co. 

Un corwtt¡1t0 ¡ut. rw hu vu1·11Hlo 1\n1Hl•• quo fu~ pr,,pucoto por (;!_ 

rror«! t•n ••l h•·rho d•• ¡u•• t0d1w <1nt1\o d('r1cl<'nci1u1 nn trnomiton ni-. 

f<UicnJo 11111 l1•yo11 d•· Mn1H\t•l; ;,·n 11e11 con c1\rt\ctr!I' ruct'ilivo 6 con cn­

rnctt'r dnm!rmntl', E11t!1n trnnmi1ilnno11 Htl t•ft.•ct11nn ror mudio l\11 loo -

p:onen qur 11011 pnrtfc11l1t11 mlcro1 c1Spic1u1 loenli-:.11<\nu tlll lou cromooo-­

mnn de 1nn C'6Julni•. 1-:n l1w rorr..t\11 n11{11 adrr.pll'ln <I•• 1n h.1rtmci11, ol e~ 

ráctor !1111·1"11 tnrlo ,.,.u\ 1\1\llo ¡•(•r 1111 11610 v.•·not1po ui tundo en un 06-

lo punt 1 tlo1 crnmour:na. 

Fl homh1·1• rn contlicionon not"l!ll\le11 tl••111• ;'' pnrf!n t\t' cromooo­

rr.no y <Ion cromoriomlln t1l'XUl\lt•11 XX en ln t:ru,1"r y X'í t'll l"l hombre, Ia 
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preoencia de uno 6 cdo cromooolll6o aupernumerarioo ne ncompe.fin eie~ 

pre de nnomnlíns congéni~10 oje~plo de ello es el mongolismo. 

Loo genea que ocupan el m.iomo lugar en cromoaolllao hom6logoo 

reciben el nombre de aloloo. :.1 matrimonio entre consanguíneoo ea 

un factor de p,-rnn importancia, ya que pe non.no empe.rentadao entre 

oí preaenuin m..'l.yoroa probabilidadea de tener loo miomon alelos, f! 
voreciondo la herencia do guneo receoivoo. 

F.:?lJL CETO!H.TRIA 

Eate defecto ue comiidern cnuondo por ln 11uoüncia de un ge­

ne el cual controla 111 producción ,,,. fo.•n:•~nton necr.1mr1oo para lao 

trnnufo~1ciouel• metnb6licnn. T'IH!<l" ccn1!\•ic>r11ri11• junto con l.~ tir~ 

ui:r:oHio y ln nlcnptonur111 cor.:o un tn\tltorno ''n ,.-1 :r.etnbolimno ir;­

tormectio <ie lu fen:ll ulnninn y ,fo la tinrnlnn. (V,,r cunc\ro Nu.m. I) 

UJ. f•·nil c.utonurifl hn l'i•10 <\e.,orl UL cor::.o t•l priO:<'?" ['(\flO fi.!: 

me p.tL!'1l cncontn1r ln. no1uo1 ón do mucho11 ct111on 1\!' enfennon mentnleo, 

por cnunno 1¡.:norn<lnu. :-~n 1934 Polling( 3) comprol16 la ex1utf•ncia de 

ácido f<'n11 p1rúv1co on ln orinn de mijetoo i;.nor.mleo. F.!ito rut4 -
ratiflcu<1o y comprotndo por rer.ro11e un I11J1;lnterrn y por ,Terviu( 4 )_ 

on :-:. ~-:. tt. TJ. 

'!':l 1lnfcoto del m•itnholinmo de ln fnn1:. nl1mln11 on el oota­

dío do·1 r(r.J,\o frn11 rinlv11'() ronun pnrtn dtll oínclrom,, ·~línico deei5 

nado con ton nomhreo 1le "Tnhooi l ld!L<l feni.l pinlvicn", denominndll -

nní por F'ollinF,; ~'oni l Cti tonur\11 ro1· !'enrooe y '.J\motul y "Oligofr!!_ 

nJ.11 f't•n11 pinlvlc11"¡•or ,IO!'Vlfl. 

f:nt~1 con'11<110n "" un fJJTOI" m•1tnb6llco hereJit~1rio trnusm.1t! 

<lo por un ~'."n con cun1ctl"r ro·e··nlvo. 

I.on nl:'.u11 ru1.:un 1wnn111"" y vnn 1l1•¡.:on1"l'Hll<lo pro¡::reoivnmnnte 

n pnrtlr ,\,,loo cuntro ml!non hnllt.a 1on <lon nfloo, pr<HH:>nt11n1lo pr."J­

fundno JH•rturb111'\0!ll'lt1 1\I' 111 p11\·¡ul11 y"'" 111 lnto11~:·1nc1n. 

Pr••cu1•nt•.'Ult'llt<' ln ¡•i"l t!e <H•ton nl!~on t•n tru{" clnrn y delica 

clu qui.• 111 ,¡., t'-ll'' prop:.,nl l1)1·on, po1H•M\ c•nu!llloo l'\l°t''"·i, ojoo u:::ulen, 
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tienen tendeno1n n prouont.ar ocr,o::.1u1 y ou co:::r:i.ox16n y t.J.Ülh el! me 

nor oomparada con 111 do wi n1il.o Jo ou ::;111r.m od:1:!. 

Euta n.nor.::nl1d11tl ·:llf~"re .le lnn rle:tJ{n .\l!!foctoo con•;tfoi~oo 

del metaboltt!r.o en .:¡u"' nio::,r:·,• ·;u 11cc:'.:r'1!\ndn .lo ·lef.tctt":~cia mon-

l ~) "(.. 

recienten l.u.r: Ju::.outru.!¡i quo lt< fonil coto:iur1n tH• ¡.'!"<'no:itn .\t>t>Llo 

o. unu J~r1et~n1..'it\ en lu frnci~lÓ:: i, l.n fracc16n t-,11t,:\ r!"• 1 tJ1':~ttj -

tHl ioe teJ1\iou r.n cunt1J.n.1(n1 r1l':'i~alou. 

tu l"tn1·1c1enc1H. J(' ~ .. ,•:l1.ª alH:r.itl!:\ hiliruxilHtlil caq~q¡ '.~n•\ tll'.l~('­

ntva ucu.:nulul.~l6n do ft't1l~ uli.~;\nn fln lu n11n~!"O y ,~n ,l~ l{.¡111J(1 ~u­

fnlt•cruq':.lÍ11co, 'l\H• u:·1c:1nu?1 ~r:ti•t.1: .. 1100 t·H1 ttl 1;1n•~l'~~a i~1·¡ .. _· i1..HJ1..~ ~un­

trt. ¡. 

l.tt Jut~1;:1r1~~~·1!Jn \,t :·t.1rotl 1~,,'.G;at.:·i1i ll•' }1t! 1.!.:~lt.:~,.l,, exclt11,1-

Vl\P.:ientt' U lon :~ll\0.; f'H ~,)ti 1¡\ll' urar-t~l~l' \1?1 rt·t~1!".\1) L..:t'll~Ul, Ull lOil -

Eª l:. uu lo hu cor. .. ~e \~ l1.1 un.n ,..::·ur~ ln:J'l\I'tn.rH~tu H. tnl t:1·a.\.h1 quo ol 

D1ntr1 lv tio : ~Ju An,.·•'~•.'tt l~Uttr1ttt. .'\111 un lu¡Lll!' l;~:t:.•'lito <'!Jl•tti.:1t1.l i~a\io 

on u) n11tu,1:v ,¡,, 1t11t" orro:· r.1•L:d"SI \t'•' ,,,,n,:1lnito. !<• t11¡1d htl 1.1ur-

.~llo UlUL 111uvuc:6n ¡11.11·a lu ·.ll'lL••r-:ninllt,tÓn .lo 111 ft•rlll cctonur1n on 

:,, or!nn, ll nntu ¡wunbll 1111 ln ;1llm11 "!'ruoli1L ,¡,,¡ li1fü\lN y 60 Lllf' tle-

11••Hr110 <¡uo l lr1r:1w u onr 111111 p:-u,,ha ch1 rut1n1l 1••1·u ol lu.borntorio, 
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quo deber'IÍ pract1caroo en todoo loo ní.iloo eu loo prhroros meses ae 
nao1dos. 

Eata pruebn ea poa1t1Ya en n1noa a!octa.,ioo a partir del pr! 

mor moa, oo ha encentrado on la pr1Íct1ca que óetoe on ocaoiones no 

excretan ácido fonil p1rÚv1co, por lo que ee requieren eotud1oe en 

serie. 

la prueba oono1nte (6) on agrogur al paflul rooientomente m~ 

Jado una gota de clo!"Uro f~rr100, ae dnr~ oamo poo1t1va la reao­

c16n cuando i1J.Xlrer.cn 11n1.1 colorac16n nr.ul verde obscura por reduo­

ci6n del fierro triv¡¡lonte a flerro d1v1llonte. 

!.a excrec16n de ácido renil pirúv1co oncila en ootoo en!er-

11108 entro l.5 y 2.l e; ,_!11¡,:·1011. la ad:!:1n1atrac16n de ft>ntl alanina, 

do ácido foull pirÚYlOú o fon1l lllctlco, proJuoía u.n aUl:lento en la 

Olllltidad do ácidú 1'eu1l plrÚvico excretado. Fueron probados on la 

l<llllllentac16n otroo mucho11 IU:llnoÁ.J1dG&, entro elloa la tiroa1na. 

Loe datoo indicaron quo aun cuando la ox1dao16n de la fen1~ alan1-

nn con rormac16n tlo t.irooina puede ser uno de loe primeros paaoa -

en la !ormao16n ,le 11' tiroainll, puede produoireo en primer lU8&r -

ln deoWll1nao16n úx1Jnt.1vu do la fonil alnn1na con !ormao16n de áo! 

do !enll p1:nlv1co. 

Jorvie (7) d1o• haber hallado una olevadn conoentrao16n de 

fonll ala.ni na en la oangre, 1u1Í oomo en el l Íquido oe!alorraqu!doo 

do 16 en!ormoo mentaloo, 110C1etido11 a ootudio, 0111 embargo no enoO!! 

tr6 áoido renil Jl1rÚv1oo. Entos eotud100 hacen eupone1· que la oa­

r11ctoríst1ou et1trnoiul de la en!ennodtHI conaioto EUa bien en la 1.a­

po111bll1dad del aujo to paru ,11uponor de la íonil alnnina en oant1-

dn.l normMl y no on 11& 1mpou1b1l1t\nd para deodoblar el .Ío1do !enil 

p1rúv1uo, oo¡;Ún uó ob11orv11.. 

Rtltudlou roo1ontou han Jemootra,10 que Wlll dieta reatringida 

en !onll ul1lnlnu 01 oo '1.ilin1n1otra on l!.1 1nf11no1a 1 nw1oa nnteo de -

loo treo llt'loei n1 doopu&o de loo 11ei11 11f1on, puede prevenir la de!1-

o1enola mentid. 

!a 1&'1alnlutr11.01611 de vitnminu. G evita la f'en1l ootonur1a. -

En 1951 Lev1no roport6 quo la exoroo16n de la fen11 alanina en 111-

nou pro11U1.turoo eru ubol 1<\a ror la adm1n1ntrllo16n do i.CTll, la oorti 
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eona ora ~enoo efectiva ¡ otroo oortlcoldes de la oortoza suprarr~ 
nal .10 eJeroían ninguna i:"lfluenota. 

I.41 aloaptonur1a !u$ ;ltwcri ta pri:uero por Ga.rrord y deepuée 

por Boodealcor, El rasgo c11raotoríot1oo de ,,;,ta anomalía ea la ox­

ort1oll10 de ácido hooogent!o100 y ol defecto mota'!>611oo básico rad.!. 

ca en la 1ni11b1ci6n pnr11 tranaportar el proJ.uoto dfi degrt\d.ao16n -

ox1dat1va .fol dolda ho::ogont.Íelco. 

E" te trae torno oe ideo t 1 !ioa. porque las pera on11s a !ootadao 

prosentn.n raagoo oaru.;teríoticos tal<1111 como, la orina eo obsou 

reoo al '141Jt~ree 011 contucto con ol aire, puoo ol IÍoido hacogentís,! 

oo Bl'I oxiJt\, 

Lu on1'er:::o.1uJ oe ¡:•u<1Jo ,ieocubrir J.oo<lo un principio pues ee 

ob111n·rn quo loo pl\illiloe .te l ou nl11oo 110 onno¡;rocon. 

El IÍol.io h0Ciot:oado1oo puedo enoontr11roo eo otruo oxoreoio­

oee dol ouerpo, ln 1llonptonurl.11. no tiono n!utocas eopooíf1aos en - . 

lu oU!es:., n1 en ll'\ Juventud, ún 1oamon to o.l llagar a 111. edad 1.1.dul ta 
oe prooenta un oboourooim1onto do loo tondonen y en loo cuetilRgoa, 

oote trnotorno roo1be el noc:bro do onoronou1o, oo mna t'reouonte en 

ol hoobro que on ln ~ujor. 

l11nt,-Ún otro 11ot1abolito clt1 lt\ !onU alnn1nl\ hu llido onoontr! 

do on el 11louptonúr100, ni 00 lo 11.il:llniotru n 6otoo neldo ·b0111ot;en­

t!o100, tfoto oo ClllllplotWllonte e11m1nll<lo por la or1.:in, contrastando 

con el ao:apartu:::1onto ;l.c leo oujotou norumleu quo lo metabolir.an -

Ol)apl O td..'11011 tu. 

I11p.1t(OOr,;o y Lewlu (8) hnn ¡ll'01!uo1,10 on rnt1u1 con unu dieta 

elev11<lu do !nnll 11lru11nu, ln 1dcaptonurta oxpori:n1n1t11l. 

E.l dc1'1v howul'(t111tín1uo uo oonvlorto u t"umurnto y nootil ªº! 
tato en trae ¡>anou, el lio1<1o ho:no~•.1.1dnioo ne oonvlorte primoro a 

fulllllril aoetuto ¡iur unu 01u y tnrnu 1uomurnu11 y rtnulmonts ol 1'um!, 
r11 11oet.o uocu1to en rd¡•l1ltl.'1111nto mci Ul~l-Íi1mdo y <ioocompuoato 11n -­

•ue partea u•>mponnnteu ¡1or unn torooru i!n:.-.imn y p11ou nl motnbolio­

•o del cuerpo. :; 1 Cnl t.1tn la1 ,\oo Úl timan enr.1mao no •• aoumulu el 
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IÍoido hociogontÍBl.oo. Por lo tanto, ln priJ:iorn en.::i:na oo la :uas 1m 

portante, puoe ou nuoonoln .;u-1gi.nn ln al~'1ptonur1a. 

El 1Ío1do hOQlogontío~co uo ncu:¡ult\ en lr1 011r1.gro y oa exoro~ 
da por ln orinn. 

Su 1noidono111 oa do don hocbreo por 1,;"n ::iu~er. 

':' lHOS ¡ ~;c.s ! S 

Rn 1932 L!f'deo (9) :iot\cr1ti16 o::. ¡.TU.or oaao do t1roo1noaia. 

Loo Pfl01et:tea nfoot.niN1 ox;:rt>ta.n contl..nu1L~eneo ¡.,rrn.ndeo os..n­

tidndos do 1íc1.L1 r.-i.:-11 h:1-irox1 f('n1l pir1.Ív100, no pro .. ._mt•\n nlnp;Úu 

sinta:aa olí.n1co. El ::i:o,\·0 c=o !lo trnru101tf' ln tiroolno!lia lHl o.::r.:­

pletru:i.onte dooconoo1do. Eotti o!"ro:- :::ntub~•lico c0n¿;6n1to np¡tr•H:o -

cun::id.o ox1oto 1.:.0 blo:¡uoo en ln º'·':w1Jrr.:6n <iol 1Ío1jo p,l11tlr >Xi fe-­

nil p1rúv100 o. IÍoiJo hccv.¿ontíu1co. :~1 rcncciÓ:; oo cutul iudu JH>r 

unu oni:l.a.n ,_\t1l hÍ¡.:;ado¡ l:i t{cido )J,hi<1:-ox1 for~1.l pirÚvioo • xid!Ultl y 

roqu1oru ¡;lututi6r: 'J nol.L!o t\r"<~6l"t'lCO ;:o:::o cofuoto:oeu. 

Si no ~d:::!.nlotrn tlroo1n.n a ooto tipo do p:1.o1onte1, la can­

tidlld de p,hidrox1 !ontl pir-uv11to n~ont..'l, pud1ondo o.¡--ti.raoor on ln 

orinn luu a1¡.,1.11ont"u aubot.irnoinn: t1rou.1.nt\, tÍo1do p,hidroxi fonil 

lil:ot1oo, oto. 

GlS'l'lNU:i !J. 

Fuó d1111oub1ort11 on VJ36. En un úo!lloto con¿:,Ónlto en la re­

ab11oro16n <lo loo l\..'llln<1nci<loo ,\1btÍ1110ou on loo túi-ulocr ront.1011. 

ti!! l;n.lln ollrnot11riz11.dn por 111 «1.Icreot6n continua do oant1d! 

doo unormulor. Jo c1ntinu. Nilto orroi.· rnotid16l100 con¡;~nito oo trnn!!_ 

m1t1do por un gen!\ oon cnrnotn1· r••oo111v0, o blon currnJo eo ot'ootúil 

UJl amtr1monlo ontro 001111unl{11Írif'""· 

l.G ototl.1111 on un ll:r.ln~n.:l.lo pooo 111olublo ul p!I da 111 ortna 

noruu1l on rdguno1J oanoo u1 ario tni 1 i.noi6n ,10 o 1o tint\ o DU proo1p1-

tao16n <1tln .lug11r U ln !t>rumo1Ón J.11 o1Ílouloo 1 00 oree <¡UI la canti­

dad do Oilltinn un 111 or1n ... i•uedci l.l\U!!t'ln;.ar o.lt1bi,!o al oon~cnido de -
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protelnno en ln j1otn, eupon~cn-io '\Uil lfl ciíHir111 .ie las proto1nae 

no r:ietnboll~ndaa en ln dlotu npnrl!zcu.n on •Jl.ln. 

lA fructoour11• oo un t'r!"or c:i:·acter1:i::1do por u:rn 1nhnbil1-

dud oong•fol tu pt\.ra util 1 tur cor.iplet11.::·~n te lu fru,Jtot<n. f\J.6 ro por­

tada por pri::ern ver. on Hl76 por ~:~1cr y Cr:apcolc (10\, lns wroo­

nns quo exoretn."1 !'ructoon por :n orl.nu no presontnn ointoc:11a clín,!. 

cae y lu conJ1c:6r. ¡:u~Jo p1.1oa:· -1•HLl~:c1b1la. :.n rructoo:i. oo --­

trannlll1t1Jn ¡rnr w; e;eno oon ca:·ucto1· recoo1vo. 

Si \Jion lu11 p-entouau uo oncuon;run 1u::plia.:nontc ·HD-.r1tiuíJno 

en el reino voe;otal bajo ln !or.::t\ po11J:er1r.ndn Je p.on-:.oune, no lll}­

tnndo en !oiil!U do h1drntoo ,¡.., onrbono uttlizu.bloo ¡ior ol ru11m1d ea 

c1orto que oon meUJ.bol1z11Ju11, yu qu•1 a.lgunaa de <'llao oe oncuon­

tr&.11 on loo toj1dou unlmulon oO!llo <'O!Hltit1.1y1>nteo de loo ácidoe nu­

cle10011, Le. 1ngeot16n coptouu .io c1ortoo !:-utoo v11 llof.'11dn do la 

u.po.r1o16o do ponteen.u en ln or1na quo dobe Joule;1111r1Ju con el nom­

bre de pontoiiurill ulUnontloln pura diot1n¿u1rlt1 do lu pontoour1n -

oaono1ul o fum1l111r, 

Lfl pronencla Je pentoo11 en ln orinn fuJ tl1rnor1tn por prime­

ra To:: por Snldowokl y Juutrowtr. (ll), <'n Hl9:..', on ¡ii.1c1untou con -

d1ntrof1na uunoularttn. F:ut1.1 conJ1ol6n ua ¡>r<lottntn cooi oxolu11iva­

monte en paroonuo de anoon.lonoiu juJÍ11 or1ginur1H8 J., unn re1{16n -

• 1 tuadao on ln pnr to nor to ,\o Hut11u., u p<l uo :· . .le o u to, uo tu1llm0n to 

1111 bun ruportt11lo nll)U!loo ouoou .io poroonuo con tm orl¡;en .l1etinto, 

Lflulcor (12) Jloo <¡uo lu pintoour1u lltJ irunumitlJn por un ~ 

Ae rooeo1vo y so preoon ti\ :ni1u t•n loo hocbroa quo on 1110 mujoroo, 

Touotor (lJ) hu 11ug11r1cto qun ol 1{01<10 t-;lucur611100 110 111otab~ 

11zado en um1 oorin ,\e J'<Ulou, ln l,x1lulo1111 oo .. 1 procluoto final -

de 11ou1 noria J.11 ronootonuo, !!11tn xtlulonn nn dol{ra1l11dn n l,xili-
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tul po:· unn on2i::n :¡;.reaunto t'n un hCCl:logomdo jo hígado de cuy, es­

ta en~i::n requ1ero ~!gCl glu ta!'.\11 to y 11tm6oforu ;io oxígeno. I.a rea2 
c16n ccu:-ro po:- lH ncu;::ulnc 16n de nle,unoa p·o-:luctoo 1ntcrmed1ar1os 
do x ilt:l onn '!'O 4 • 

En 19)6, E:nklow1t: J :nnkor ll4) a1Jero~ que exiot!n una r~ 
lnc16n d1roc ~.a cm trc el d,,~:.do gluouró:n1co rLl..::llnl.otrnJo y la oanti­
d.a<i Je x1luloim ••xcrot'11n. AJ:.;¡iniutro..nd,) on ln dieta ácido gluou­

r6n1co n 1nd1v1Juon no:-::m.leu no oo producía eeto efeoto, por lo -

que º" Jo;h1ot'l quo orn Jo'c1do 11 un do!octo en ol oiatema áoido glu­
cu.rlm1:::0 Joocnrboxilnnn. 

:.n ¿;~ucoaur1n renul <111t.á onraotor1zada por ln exoreo16n de 

glu:::otll\ por lt\ ortnl\ oua.ndo ol contenido <\o glucoan en oangre ea -

nor-.Anl. Lo11 ~'lft.cliintut! con &et.u oond1016n no p.rouentan ningún a!n­

to:u1. E11ta utic.c.ul ín º" t;nu¡o::1 ti da por un gono con oaraoter domi-
nante. 

¡,o1\ ¡;luoonurH1 no c11nb6 tion puodo dur lugur ll oqu1vooao1onea, 

puuu fUthlo con!'urH1ll"!Hl con ln d1nl>ete11 collituo. La glucosuria r!, 

nal coco ;;11 lo ho::icu 1n.!lc1do 1mtllr1or:i:ente, conotitu,yo un estado 

nuinta::át1co y beni,.;1~0 quo no roqu1oro tr11trL1:11eoto alguno, está en 

roluc1 Ór. con 11rn nl tern~~l onou dol umox·ul r1Jnnl pnrn lu gluooea Y -

ropr(loont.n uru• ro1uoci6n on ln cnruc1dnd de loo túbuloo ren11lea P!. 
rn re1lt)FJ0:·tor ol 1•:tíc111· quo hu panudo u truvée de le •J &lomÓruloo. 
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IU!IRLlL T OTODOS 



llU.TEíilAL Y !!E1'0DOS 

ltll tor1nl Humano. 

Se eBtuJ11u·on 125 n1floo intornajoe en el llan1oom1o de la -

Ciud.ud do !c!éxico "In C.ut1tnile,1u" y 105 n1iloo internados en el Ceo­

i-ro de R11hnb1l1 t.llo!6n li."Ú:Jculo Esq_uolótico, pertenoc1ento n 111 S. -

s. "· 

Colcc..:i6n do l."ueutrno. 

So u t1l 1~ru·un or1ntrn do ln primera mi oc ión c:a tu tina de cada 
r-acionto; en nlf:u.~oo enoco debido a ln gravedad del rotraeo mental 

fuó noceonr10 ncx:otorloo n un oondoo para obtener la muootrn. 

lli cn,\n u.~:l .io el l11a se 1nvoo tignron cual 1 tn ti vamonte loa 

1.11suienteo elemuntoo. 

n.) Ac1do !onll p:lrÚvloo 

b) AOi<lo phrt1 h1d.rox1 renil 

oi Ao1Jo hamo¡;on t!o ioo 

d) Gluooon 

e) ron tona 

!) Fruotoun 
g) e 111t1 nn 

Deoor1po16n do loo mótodoo. 

!letorm1nnc1one!l cuiüitntivoo. 

i'on 11 Ce touur 111. 

lfo11ct1voa. 

Acído olorhÍ1lrlcl> ?lormnl 

Cl oru1·0 r.írr100 ol 10 ~ 

pirúv1oo 
Fon11 Cetonur1n 

T1rosinoo1a 

A.loaptonuria 

Gluooeurin 

Pentoourin 

Fruoto11uria 

Ciotinuria 
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Proced1.t:.1on to. 

J.. 5 121 Je orino no1dif1ondu con unae gotas de HCI, agregar 

S ~otao de FecL3 nJ. 10 ~. In. prooonoia de doido fenil p1rúv1oo se 
:::n.n:tf!cotu por la apar1cHm de un color verde intenso. 

En <t..l¡;ur,oo cauoo la orin11 prouonta t.urt,idc:z:, para eliminar­

li. oo onJ ionUl ligorn.:::ente ccn lo cual oo rodieuolven los uratos ':T 

:· º" f11: Q(I qut! 00 or::oon trn han pro el r: t.:1Joa. 

H111H:c16n Jo M11.!.6n. (15) 

RK.rCT1'/0!:l. 

Soluc1Ó."1. nl 15 ~ do oulr1<to z.r.ercÚrico en ácido aulftirioo 6N. 

Soluc16n :w. do 1ÍciJ.u eulfúrioo. 

Soluoi6n nl 2 (de nitrito do Sodio. 

En un ti.lho di! oontrlfui;a da 15 cl poner 2.5 ml d'!' orina y -

2 ml do llU.l!rt.to :::oroúrioo nl 15 '.( en IÍcido sul:f'l.1r1oo 6H. DeJa.r en 

repoeo un.11 hora y centr1fugnr. Decnntar y en oaso neoeoo.rio !'il­

trnr, luvun..!o cu1dndoo1"C:onto la.o pnre..teo del tubo con 5 gotas de -

aguu do u t 1111 Jn. 

A 5 ml del f11 tr11do anterior agro¡.;ur 10 m1 de IÍoido sul:f'Úr,! 

co, onl'rlur ul n.::ibl<Hlte y IJl upttrooo turbidez centr1f\lgar nueva.::cn_ 

te. Vuc 1ur u un :iu1 tr111. vol umé tr leo lle 50 ::ll y agr.,.gur l 11\l do ni­

tr 1 to él11 uoj1o nl ;? ( y diluir 11 111 m.1ron. 

:11 n¡-11nc:ó11 Je un colo.:: vioietn en ootao cond1oionea oon­

f1r:it t:!Urlilllonte 111 ¡i1·ol'.,•Uo1n Jo tiroainu. Al miumo tiempo oe pr.!!_ 

pnrtt w1 tuvo con noluo16n tipo y 11e tru tu do ln miomn manera. 

HBACT; V0!.;. 

Soluc16n Jo h1Jr6l':i..!o Je uo,Ho o <lo hi<ir6x1Jo do wnonio. 

Cloruro r~rr100 al 10 ~. 
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Prooodimion to. 

So B.loa.liniza la orina oon hidr6xido do oodio o hidr6xido -
do amanio. 51 la prueba ea positiva aparecerd un oolor oat4 o ne­
gro. 

Adicionar 5 gotns do cloruro r4rrioo, oo verá un oolor azul 
&i la prueba ea pooitivn. Jnrn d1!orenc1nr el doldo homogont!sioo 
do la gJ.uooa11 oEt deberá tenor en cuenta que la glucosa tormenta la 
levadura 1 doov!n el plano do ln lu~ polarizada, mientras que el -
áoido hoaogentísioo no tiene el m1omo comportamiento. 

INVESTIGACION DE PE?ITOSUR!A 

REACTIVOS. 

Benctivoa de Bened1ot. Pooar 17.3 g de citrato de sodio y 

20 g de carbonato do oodio, disolver por calentamiento en aproxim!!. 
damonte 80 ml de agua, filtrar eopnradrunente. Peoar 1.7) g de auJ. 
tato de oobre y disolver en 10 ml de agua, ~ezclar lao dos aoluoi~ 
nea, lloTar el volumen a 100 m1 can agua deotilacl:lt .• 

Beactivoe do B1n1. !n 100 ml de ácido clorhídrico q.p. di­
oolvor o. 3 g de >reina y afln·Hrle 5 gotas de cloruro f&rrioo. 

Procedim1on to. 

A un ml do orina oo le agregan 5 m1 de reactivo de Benediot 
mezclar y dejar en reposo 10 minutoo on B.M. a 55°0. la aparioi6n 
de un precipita.do 8!111\rillo indica rouoo16n poeitiva. 

Mezclar y agitar 15 ml de orina oon 0,5 g do c. activado¡ -
dejar en repooo 10 minutos, agitando ooasionnlmente y pootoriorme~ 
te ea filtra, hervir 5 m1 del renotivo do n1nl y afladirls 20 gotas 
del filtrado 11ntorior. Un oolor verde 1ndion ronooi6n positiva. 

INVESTIGACION DE FRUCTOSA 

l!RACTIVOS. 

Roaotivo de Sellivanorr. Pcsur 50 mg do resoroina y &Badi!: 
le 30 ml de doido olorhídr1oo y 70 ml de ngua destilada. Hervir 5 
111nu too. 
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P.rooedi1111•n to. 

A 15 al de orina al'..ad1rlo 5 ml del reactivo de Selliva.noi!, 
h•rTirlo 5 ainutoe, la apar1o16n de un color rosado o roJo indica 
reaoo16n poeit1'nl. 

DfVB:sTIGACION DE GLUCOSA 

P.rooed1.a1ento. 

Su.mer81r un troz:o de gluooointa en W2 m.l. de orina y compa­
rar la oolorao16n obtenida oan la eeca.la que posee la gluoOi>inta. 

llíVESTIGACION D! CISTINA 

RUC'l'IVOS. 

Soluo16n a.l 5 ~ do Ci&nuro de Sodio rooientamont8 preparado. 
Soluo16n al 5 ~ de Nitroprusisto de Sodio recientemente pr"!_ 

parado. 

Prooed1m1ento. 

A 5 m.l de orina 11.arob'll.r 2 m.l de NaCn al 5 fo y dejar en rep_2 
eo 10 ainutoo, a.tlAdirlo 5 gotas do Nit.roprue1ato do Sodio, l& ori­

n& noraal preeenta un color oa!' p&Íl1do, la orina con oi11t1na un -
color .agenta. El tubo oon eoluoi6n tipo 11e prepara de la mi11111& -

ll&DOra, 
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nog. nog, 

nog. neg. 

nog • nog. 

neg • 

n•ll• nog. 

nog • neg. 

nog. neg. 

n•a· ne¡. 
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c~to- T1t'iJ.•1- .llcap!.2, C11H1 Pru-ctoo-liwt. :l•xo l"ttt:ill c-..r1a h0411R r.ur1" nnriñ ftU!"!.U l'il:itoon Gluoo11i 

us l( n•6· (+) no¡;. nog. no¡;. n•g. nog, 
l:.'O 1' . t:.crtt. ; . ) nitg. no,.-;. neg • º'"«· n•g. 
l<l }' n•it. 11•6· ~·tt· n•O· neg, º"S· nog. 
122 ., 

l'l•f;. na¡¡. ll•&· r.eg, na&• neg, nog. 
l~j )' {+) ne¡;. ll•¡¡. º"5· nog. nog, neg. 
11, }' n•P.· no¡¡. noM. ne;;. º"I>· neg. neg. 

¡;5 1 neg, ll•6· neg. n•,;. r.IJ~'t· no 1;. neg. 



1'7 

L\l 

l J .7 

l '' 

1}"1 

lH 

lH 

l t ·.• 

- ,l{ -

fJ:-~r.:.t;..}.~~SP~T?..D .... ~~~~~::~~:frlJ?!.~f~~;?-~~~~~"}_J!!; 
~~.!:!f.!i!.~O r.:liQ!; ~~ 

.4.lC4pt,.q '.:'1•t1 l":"uoio-': 1:-c,11-
nc.111 n~.:.r~n nu.:-1!\ tn:1;r lA !'w!'\ toan t'H ucoon 

oeg .. ne¡¡, 
!' na¡¡. no,;. 

r.o¡¡, 

{ .. ~· neg. 

:u¡;. nug. 

X 
n"S· 

ll r.e¡¡. n4g. 

ll r.o~. :::•¡;. 

ll 

nog. 

111 no¡¡, 

neg, 

r.•,;. '"'!!· ....... nog • 

r.•f(· 

n.e;;.. nog. 

n~¡¡. 

nog. ne¡¡. 

ll n•~· 
no¡¡. 

n•,;. hOI{• 



162 

lt.8 

lb~ 

110 

171 

172 

l 711 

11'.I 

ll!O 

161 

162 

• 
lL 

l' 

• 
'lt 

y 

ll[ 

, 
ll 

• 
líl 

• 

• , 
• 
• , 
p 

p 

F 

, 
11 

111 

, 

nog • 

n•ll· 

n•«• 

·:'t\0-
:n:.:-ta 

za,. 

¡.) 

' ' \•} 

( • l 

' ' '" 
¡.) 

nog. 

no11. 

n•&· 

neg. 

no¡¡. 

- 28 -
Alo'>pto C1•~l 

m•::-1a- n11r:ñ 

nog. 

nog. 

nog. 

no¡¡. 

neg. 

ne;;;. 

no¡¡. nog. 

no¡¡. 

no¡¡. no¡¡. 

neg. 

nog. 

nog, no¡;. 

nog. 

l'ruoto-
ourlA !'ontoea Glucoaa 

nog. nog. 

neg. ....,,. 
cog • 

""il· no¡¡. no¡i;. 

no~. 

neg. 

nee. ne¡¡. neg. 

r.e¿;. n~g. 

neg. 

ne¡¡ • 

nog. 

noa;. neg. nog. 

nog. 

nog, nog. 

nog. neg. 

ne,¡. nog. neg. 

no,;. nos:. 

not,. 

ne¡;. 

na¡;. 

neg. 

neg. 

nog. neg. 

neg, nog. 

nog. nog. neg. 

nog. neg, neg. 

neg. neg. 

ne¡¡. n•«· 



18,J. 

184 

\ (' ~ . ~· 

l~ 

199 

Nl 

~ 10 

211 

11 

11 

, 
• 
11 

, 

not,. 

no¡;. 

no¡¡. 

n•t":• 

nog. 

C• lo­
r.u.r!A. 

29 -
~1r~e1- Aloapto Clnt1 
nM1a r.uri"- nur1ii 

}"'Noto-
nurln i~ntoon Gluooa& 

neg. neg. 

nog. ne;¡. 

no;;. neg. 

r.•~· nog. nog. ne¡¡, 

nog-. n•g. 

nog. neg. 

no¡¡, 

neg. nog. 

neg. 

nog. 

co¡¡. neg. 

nog, 

ne¡;, 

neg. neg. 

n•i>· 

:::e¡;. nog. neg. 

nar;. neg. nog. 

nog. nog. 

neg. nog. neg, 

nog, 

ne,;. nflg. nog. nog. nag, 

uog. neg. 

~et&• "'º6• nog. 

no~. 
no¡¡. no¡;, 

nog. (.) 

uo~. nos, .. no¡;. ne¡¡. 

ne¡¡. no¡¡. "º'• 
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·=~!'*- ';°'!2'~i- J,lcapt~ CUt! ?Tt:-ot'>-:tu:. :il!J<Q P•n~~ r.uri4 l:."'1>111 n\i.r!n n=1ii 1n:..:· 1ai !'r.lntoaa Gluooea 

213 1 ll•i>· . ,.,. D•i!>• n•~· DO(i. ""g• nag • 
1lA 1( t1eg. ::.05, Mg, M¡!. """º n .. ¡;. rio.;. 
21".> l{ ""&· n•¡.;. n•;¡. no¡;. no¡;. n•¡¡. nos. 
2l6 1( ¡ • l OVñ• rie¡¡. ne¡;. n•tt· neg. neg. 
"17 lt 1a;¡. { • l :!Oh• ::•;.. n~d· r...g. nag. 
ns l' n•g. t.} !l•ó· :';!\!~· ?lt1'6• no,;. "'t>· 
:? ¡ ·~ 11 ~~~. {. ~ ~·fi· t'.Ofi• J:(ft{· ll•S· nefi. 
,¡," ~~ :·, 11 !';""' ::Oft n•ñ· !1•-t:• ~·' ·":· r.eg. neg. 
~'t .. ~: b" ~•ét· n•~;. 1:.4<1. h~t). %)(! :~· no¡i;. neg. 
~~: !!( l>lt ¡;. .. .. :i•i;. n•6· n,óf\:, nep;. n•r.· 
~~; i' t.•fi· \ 4; n•;:. nf'ls. r.ot;. n•t· nG(\. 

<~~ ¡¡ ~ ~ :. ""<I· no¡.:. t~~ r:;. t:l"fi. no~. nPg, 
.. .,.lf~ ". lt r • .,6.. r ... ;; • :;~¡;. lll?~. nPri• f.t'i~. noii;. 

;.'';'{; l( "·•\!:· nci,, no,;. !~O 1) • Cti,n. no,~. nob. 

;.; ;~? 1! "''li• no¡¡, r.•~· n•~· na;;. noi:::. neg, 

~2~ J! """· no¡t. n•t!. nec.{. r:,{\' ~~. nue. nttg. 

Z:!-9 ~ r><o,¡. : ... .,. e.el(. t:ICJl(o t:•g. nott• n•g. 

:)O )' U<>f>. r-..on. n•«• no¡.. :t•¡;. neg. n•g .. 



CAPITULO V 

co:ic1.usrmm1 



So 1.nvent1t;Ó cunl 1 t'\t~vn.::11:,·.<! lu exc:-ecd~ ur1nn!"ifi de meta 

bo1.iton ru1om1U.011 <!r. :?j<I 1111,0!1 en: .!6!.lc:t :::i1.mt11l, Los reeu.lts.do; 

exprennJou on ror-c;:.tl:~tc 1.10~ lvo Olt¡"'UlCn:no: 

!¡ rEH O :.\ :-.: 
-=i~$0:j :::5-
:-:.·m;.:~; 

;>JO 

2Jü 

:: 1 roo 1 n o:.s l c 

}O 13 '.~ 

99 43 ~ 

nog. 

10 
13 

68 

4.) "f. 
J.4 ; 

29 :1. 

Se obuo:-;r, qu1t ~111.1 .• ~~ 1 :-u11 ttlbulnJnu eon olnvnduu con rcape.!! 

to u Jn toa ;::t't¡'C;r~ .. ~ 1..~:·,¡i, !(-U po:-- otru~i nu tor·rH.•, ¡"oro debe tono rae on 

cuontfl ~·¡tH' (~!~ ou'w'~ trat1üJü :.!l..' u.!i..;lÓ l'-!l c'·"'!"'up0 Üt1 p.uoiouttJu que pr~ 

oont.~lbll.n Jo !lt.tr·:~~ar~(~ r•~t:·11'11·1 =t•::t,1l ;t !J\;,:.. -..'r.JnJ!c!.ot:('t~ ...il1 vidu ornn 

JlZ-01,~f\!tlttU, d ~ 1 ·:~ l•.l j"t,.'I!" .. d ~ .. H.r~tü, lOD :tt~nu1 t.1\ \Oll OÜ'\'"lUC!(lf1tO c:uyoreo,. 

>ü ::1:. l:·. ~:.;•ll.\.\~tttí •.•:1~ull:iL~u, ln ~¡ut~ ruv1utt! rui.yor impo!:_ 

t.un~-~!n nu ... :. 1..·: 1 ._(,.)~J'>thla :·,tnl~ ;·!rJ·:!"ª ;uo comP tl\t nombre lo in­

Jt•~"ti, ~·o:~nlnto ... :. ur; J'ntrunt1 ~";t·n~a:, '-'n t!lJitl~ quo loo otrotl orro­

ruu 1,:c:¡,_t~:.~'..~HI t!·.l'~;¡,~·~:·:J t•:~ ''!l:l· t~·~t·.i:u, n,1 rl'•'~lli,utHtl tl1?ltll'nl\tOlV-

10:1 ._,.~ 11 , . ., !o !'i•:it: ,•t•:"ni::·:n '"' ,•,1n:·1n::.111'c>:l ,.¡ Ín1cnmonto 1 -

:¡u ;1un ux1utí" ~.t. 1..'\lt,\r~..1 .ic:'1:;'..!,.., !n (1~!:;l..if1'P:~tH y un dO .¡,do loo 
'.;io pr1111bna -



cI ÍnlCO:J. 

So val or11:·..:m ",' ;::J tojo.a de lnboru :orio f".lra i.u invoo t..1.~;nc16n 
de l'•º eofer::(!da-icu r.:cnc1or.ud1.ui, ::¡Ót.oJoa quo rresent.nn 1•10 venta­

jaa do oer r~pidos ¡ eopocíf1coa, y que por no requer)r un mute­
r1o.l costoso panon a.1 nlcu.ncc .~e ounlq\l1cr lnborntorio los prooed:! 

i:Hentou p<1r11 ol 0:1~\1·:!!.o \le lnn crnror:eJadea ::atab6lica:i que ea han 

dlBC'U. ti Jo. 
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