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AMINOACIDURIAS

Son compuestos organicos que se combinan para
formar proteinas.

Hiperfenillalaninemia / fenilcetonuria (Phe 22,5
mg/dl o 151,5 pmol/L)
Factores asociados: PKU
Causa: Retraso mental, convulsiones,
encefalopatia
Tratamiento: Dieta restringida en fenilalanina.

Homocistinuria = Aumento de la concentracion de homocisteina
y metionina y una disminucién de la concentracion de cisteina en

el plasma y la orina. ESENCIALES | NO ESENCIALES

Posibles dafios: Desplazamiento de la lente 6ptica conocida | | Alanina Arginina
como ectopia del cristalino, retraso mental, anomalias A . Histidi
esqueléticas, osteoporosis y enfermedad arterial prematura. Spargina IStidina

Tratamiento: Restriccion dietética de proteinas y metionina | Aspartato Isoleucina
y la suplementacion con vitaminas B6, B12 y folato. Cisteina Leucina

Glutamato Lisina
Glicina Metionina
Prolina Fenilalanina
Serina Treonina
Tirosina Triptéfano
Glutamina Valina

Alcaptonuria = Aumento de la
concentracion de acido homoglentisco en la
orina y en el tejido conectivo debido a una
deficiencia de oxidasa acida homoglentisca.

e Sintomas caracteristicos: Presencia
de orina oscura, artritis articular grande
y ennegrecimiento de las orejas y otros

Cistinuria > Falta de transporte en los rifiones y el > e tejidos de cartilago y colageno.
intestino  delgado, se caracteriza por una mala : ; Prevencion de las complicaciones y uso
reabsorcion y una excesiva excrecion de los aminoacidos ot s de medicamentos a base de nitisona.
dibésicos cistina, arginina, lisina, ornitina y en la orina. -

e Consecuencias: Formacion de calculos renales,
ureterales y vesicales, lo que puede conducir a la
insuficiencia renal.

Tratamiento: Penicilamina y tiopronina

Aminoacido dibasico - Defecto selectivo en la
reabsorcion de arginina, lisina y ornitina.

e Clinica: Hepatomegalia, intolerancia a las
proteinas, hiperamonemia, LR, osteoporosis
severa o cambios estructurales en los pulmones.

de

Enfermedad de Hartnup - Defecto en un transportador
localizado en los rifiones e intestinos, lo que resulta en un
aumento de la excrecién urinaria de alanina, treonina, Tratamiento:  Restriccion  dietetica
leucina, isoleucina, asparagina, glutamina, histidina, serina, suplementos de proteinay citrulina.

tirosina, valina, triptéfano y fenilalanina.

. . . Fuente bibliografica
e Consecuencias: Ataxia cerebelosa o el delirio, g

A i A N . www.orpha.net/consor/cgibin/Disease_Search.php?Ing=ES&data_id
acompa_nadas ,de lesiones cu.taneas como la pe,lagra' - =5028&Disease_Disease_Search_diseaseType=ORPHA&Disease_
Tratamiento: incluye una dieta alta en proteinas y - AN Disease_Search_diseaseGroup=21168Malattia(e)/%20gruppo%20d

suplementos de nicotinamida ~ > i%20malattie=Aminoaciduria--tipo-Hartnup&title=Aminoaciduria--
i tipo-Hartnup&search=Disease_Search_Simple




