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Ocasiona: Formacion de
calculos renales, ureterales y
vesicales, lo que puede

=
e Phe =25mg/dlo151,5 conducir a la insuficiencia

HmolL renal.

o Etiologia: Retraso mental,
convulsiones, Tx: Penicilamina y tiopronina
encefalopatia.

e Tx: Dieta restringida

Cistelna Gistelna

Metabolismo de la fenilalanina

Aumento de la
concentracién de

BH4 _ BH2 homocisteina y una Calculo de
~ . . ., cistina en la—
fenilalanina —— tirosina disminucion de la vejiga urinaria
PAH ? concentracion de cisteina.

Tx: restnccm dietética, N

suplemento vit b6, B12 y

folato

Fenilcetonuria Homacistinuria Cistinuria
Enfermedad de Aminoécido Alcaptunuria
Haptnup dlhas":n Diagnostico de la alcaptonuria
. ] & Sospecha clinica
Defecto selectivo en la ("i
o€ hia - —| L — %
reabsorcion de arginina, lisina y
ornitina. o o
Estudio bioquimico Estudio genético

Sintomas: Hepatomegalia, y .
mtoleranma a .Ias proteinas, Wy n
h|peramonem|a, LR, Taudohomogentlsmo Mutaciones
osteoporosis entieo

Ocasiona: Ataxia cerebelosa o
el delirio, acompafadas de
lesiones cutaneas como la
pelagra.

Aumento de la concentracién
de acido homoglentisco

Sintomas: Presenciade orina
oscura, artritis articular grande

Tx: dieta alta en proteinas y y ennegrecimiento de las
Suplementos de nicotinamida. Aminoacidos dibasicos » Orejas




