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Homocistinuria 

Fenicelturia 

A. Difásico 
Alcaptonuria 

E. Hartnup 

 Lorem ipsum 

Es un cuadro raro autosómico 

recesivo que incluye malabsorción 

y aumento de la excreción de 

triptófano y otros aminoácidos. 

Cistinuria 

Es un trastorno hereditario poco 

frecuente que provoca la 

acumulación de un aminoácido 

denominado «fenilalanina» en el 

organismo. 

Es un desorden metabólico autosómico recesivo, 

cuya forma clásica es causada por deficiencia de 

cistationina β-sintasa, debido a mutaciones en el 

gen CBS 

son los que tienen en 

su estructura dos 

grupos amino y un 

grupo ácido. 

Error congénito del metabolismo de los 

aminoácidos fenilalanina y tirosina, causado por la 

deficiencia de 

la enzima homogentisatodioxigenasa (HGD), que 

determina la acumulación de acido. 

homogentísico en sangre y orina. 

es una aminoaciduria debida a un 

transporte defectuoso de cistina y de 

aminoácidos dibásicos (arginina, 

ornitina, y lisina) en la membrana apical 

del epitelio intestinal y túbulo proximal 

renal. 

https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/glosario/letter_m#metabolismo
https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/glosario/letter_f#fenilalanina
https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/glosario/letter_t#tirosina
https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/glosario/letter_e#enzima
https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/glosario/letter_h#homogentisato_dioxigenasa

