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Los errores innatos del metabolismo (EIM) son
enfermedades de origen genético en las cuales estd
afectada una proteina (enzima, receptor, transporta-
dor estructural o bomba membranal), lo cual causa
un bloqueo en alguna via metabdlica. Estas enferme-
dades son individualmente raras, pero colectivamen-
te numerosas. Se calcula que uno de cada 1,000 re-
cién nacidos puede padecerlas.'

El diagnéstico especifico de los EIM requiere de
especialistas clinicos y de laboratorio con experien-
cia; sin embargo, el pediatra es quien debe hacer el
abordaje inicial basado en los datos clinicos y en las
pruebas de laboratorio elementales que apoyen o des-
carten su sospecha.? El perfil metabélico, también
denominado «tamiz metabdlico», constituye la prime-
ra aproximacién bioquimica hacia el diagndstico de
los EIM y consiste en una serie de pruebas quimicas
cualitativas y cuantitativas en la orina y en la sangre,
aunque pueden hacerse en otros fluidos biolégicos
como en el liquido cefalorraquideo y en el humor vi-
treo.’

Tanto en la Unidad de Genética de la Nutricién
del Instituto Nacional de Pediatria como en la del Ins-
tituto de Investigaciones Biomédicas de la UNAM
se realiza el tamiz metabdlico desde 1974% y, en los
tltimos afios, se han ido incorporando nuevas herra-
mientas tecnolégicas, tales como la cuantificacién de
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aminodcidos mediante la cromatografia liquida de alta
resolucion HPLC (high performance liquid
chromatography)® y el andlisis de 4cidos organicos
con la cromatografia de gases acoplada a espectrome-
trfa de masas (CGEM).® Esto ha permitido hacer el
diagnéstico metabdlico especifico a mas de 200 pa-
cientes (Cuadro 1). En el presente articulo se expli-
can las pruebas que constituyen el tamiz metabdlico y
su interpretacién.

Cuadro 1. Errores innatos del metabolismo diagnosticados en
la UGN (1980-2000)

Error innato del metabolismo Ndm. de pacientes

Feniicetonuria 43
Acidemias organicas 38
Trastornos de los carbohidratos 49
Enfermedad de orina de jarabe de maple (arce) 14
Defectos del ciclo de la urea 16
Otros 88
Total 248

Fuente: Acervo estadistico UGN-INP-UNAM.

El tamiz o perfil metabdlico que se realiza en el
INP consta de las siguientes pruebas:

1. Pruebas cualitativas en orina

II. Analisis de aminoécidos

III. Analisis de 4cidos organicos

IV. Anélisis de azicares reductores

V.Cuantificacién de mucopolisacdridos.

VI.Pruebas complementarias (dcido ordético,
lactato, piruvato, acetoacetato, 3-hidroxibutirato,
actividad de la enzima galactosa 1-fosfato-
uridiltransferasa, y cuantificacién de carnitina).

La interpretacién correcta e integral de los re-
sultados de las pruebas metabdlicas permite llegar
al diagnéstico temprano de los EIM y es funda-
mental que todos los pediatras, especialmente quie-
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nes se dedican a los recién nacidos y a las urgen-
cias, puedan hacer esta interpretacién con objeto
de instituir medidas terapéuticas oportunas que
eviten complicaciones graves como el retraso men-
tal o la muerte. Antes de solicitar este tipo de prue-
bas especializadas deben realizarse estudios basi-
cos de escrutinio metabdlico general, a saber: qui-
mica sanguinea completa, que incluya cuantifica-
cién de glucosa, urea, creatinina, acido urico,
gasometria arterial, electrélitos séricos, brecha
anidnica, amonio, transaminasas, fosfatasa alcalina,
deshidrogenasa lactica, triglicéridos, colesterol,
ferritina y cetonas urinarias; también hay que ana-
lizar los parametros hematolégicos buscando es-
pecialmente anemia, neutropenia, trombocitopenia,
as{ como la presencia de reticulocitos aumentados
o de linfocitos vacuolados. La utilidad de estos exa-
menes generales se explica en el Cuadro 2.

PRUEBAS CUALITATIVAS EN ORINA
1. Color de la orina

Existen diversas sustancias y situaciones que
alteran el color de la orina; no todas son de origen
genético, pero es importante conocerlas, por lo que
algunas de ellas se sefialan a continuacién:

a) Orina roja. En las porfirias, la orina puede
tener un color rojo vino semejante al oporto; la
hemoglobinuria puede producir un rojizo oscuro, y
los uratos, un color rojizo claro. Este color también
puede tener origen nutricional (ingestién de
betabeles, zarzamoras, colorantes para alimentos
y bebidas) o medicamentos (pirazolonas y
fenoftaleina). La hematuria también puede ser la
responsable de la coloracién roja. La Serratia
marcescens €s una cromobacteria no patdégena que
puede producir un pigmento rojo cuando crece
aer6bicamente a una temperatura de 25 a 30 °Cy
dar origen a orina roja (sindrome de pafial rojo).

b) Orina azul. Este color se debe a la presencia
del “indican” que proviene de los indoles que son
producto de la degradacién del triptéfano por la
accion bacteriana; este color se puede observar
en la enfermedad de Hartunp y en el “sindrome
del pafial azul” (malabsorcién de triptéfano aso-
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ciado a hipercalcemia idiopdtica y nefrocalci-
nosis).’

¢) Orina blanca “lechosa”. Se debe a la pre-
sencia excesiva de los 4cidos oxdlico y glicélico;
puede ocurrir en la hiperoxaluria primaria.

d) Oscurecimiento de la orina con el aire o con
agentes alcalinos. Esto se observa en la alcapton-
uria.

2. Olor de la orina

Las sustancias que se acumulan como conse-
cuencia de los bloqueos metabdlicos suelen tener
olores caracteristicos; por ejemplo, el fenilacetato
que se acumula en la fenilcetonuria tiene un olor
mohoso semejante al de un ratén mojado. En la
enfermedad de orina de jarabe de arce, la orina y
el cerumen de los pacientes huelen a miel de maple
(arce); olor que se debe a la presencia de los aci-
dos 2-oxoisovalérico, 2-oxoisocaprdico y 2-0x0-3-
metilvalérico. El 4cido isovalérico, metabolito par-
ticular de la acidemia isovalérica y de la aciduria
3-hidroxi-3-metilglutdrica, tiene un olor semejante
al de los «pies sudados» o al «queso francés». Los
pacientes con deficiencia miltiple de carboxilasas
tienen un olor parecido al de la orina de gato debi-
do ala acumulacién de 4cido 3-hidroxi-isovalérico
y de 3-metilcrotonilglicina. El olor a «calabaza co-
cida» corresponde a la presencia del dcido 2-
hidroxibutirico y es caracteristico de la malabsor-
cién de metionina y de la tirosinemia en la que tam-
bién puede notarse un olor a «mantequilla rancia»
por la presencia del dcido 2-0x0-4-metilbutirico. La
orina de los pacientes con acidemia metilmalénica
huele a dcido, y en los que tienen cistinuria huele a
azufre. Todos estos olores son especialmente per-
ceptibles cuando el paciente se encuentra en la fase
de descompensacién metabdlica de su enfermedad.
De todas las enfermedades metabdlicas, la que
presenta un olor mas fuerte es la trimetilaminuria;
en este EIM, la trimetilamina produce un olor tan
penetrante como el del pescado que no solo se per-
cibe en la orina sino también en el sudor y en toda
la piel del paciente. En ocasiones es tan desagra-
dable que causa serias limitaciones sociales y la-
borales en las personas que lo padecen.
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Cuadro 2. Utilidad de los exdmenes basicos en el diagnéstico de los EIM.

Parametro de laboratorio Trastorno metabdlico causal

Hipoglucemia Tirosinemia tipo !
Enfermedad de orina de jarabe de maple (arce)
3-metilcrotonilglicinuria
Acidemia metilmalénica
Defecto de reutilizacién de carnitina
Carnitina palmitoiitransferasa 1 y 2
Translocasa de acilcarnitinas
Deshidrogenasa de acil-CoA de cadena muy larga o media
Deshidrogenasa de 3-hidroxiacil-CoA de cadena larga
Proteina trifuncional
Defecto multiple de la deshidrogenacién de acil-CoA
Glucogenosis tipos 1, 3,6,8,9y0
Galactosemia
Intolerancia hereditaria a la fructosa
Deficiencia de fructosa 1,6-difosfatasa
Deficiencia de piruvato carboxilasa
Deficiencia de glicerolcinasa
Hiperamonemia Acidemia isovalérica
Enfermedad de orina de jarabe de maple (arce)
3-metilcrotonilglicinuria
Deficiencia de biotinidasa
Deficiencia de 3-oxotiolasa
Acidemia metilmalénica
Acidemia propidnica
Aciduria 2-hidroxiglutarica
Defectos del ciclo de la urea
Sindrome triple "H” (hiperornitininemia-hiperamonemia-
homocitrulinuria)
Aciduria dibésica
Defecto de reutilizacién de carnitina
Carnitina palmitoiltransferasa 1
Deficiencia de acilcarnitina translocasa
Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media
Defectos energéticos mitocondriales
Hepatopatia en general
Acidosis Enfermedad de orina de jarabe de maple (arce)
Acidemia isovalérica
Deficiencia de biotinidasa
3-metilcrotonilglicinuria
Deficiencia multiple de carboxilasas
Acidemia propidnica
Acidemia metilmaidnica
Deficiencia de glutation sintetasa
Aciduria piroglutamica
Citrulinemia
Acidemia arginosuccinica
Defectos de reutilizacion de carnitina
Deficiencia de carnitina palmitoiltransferasa 1 y 2
VLCAD (Deficiencia de deshidrogenasa de acil-CoA de
acidos grasos de cadena muy larga)
MCAD (Deficiencia de deshidrogenasa de acil-CoA de acidos
grasos de cadena media)
SCAD (Deficiencia de deshidrogenasa de acil-CoA de acidos
grasos de cadena corta)
MAD (Defectos multiples de deshidrogenasas de acil-CoA)
Glucogenosis 1y 3

434 Acta Pediatrica de México Volumen 22, Num. 6, noviembre-diciembre, 2001



INTERPRETACION DEL TAMIZ METABOLICO. GENERALIDADES (I DE IV PARTES)

Cuadro 2. Utilidad de los examenes basicos en el diagndstico de los EIM.

Parametro de laboratorio Trastorno metabdlico causal

Galactosemia

Intolerancia hereditaria a la fructosa

Deficiencia de fructosa 1-6 difosfatasa
Deficiencia de glicerol cinasa

Deficiencia de piruvato carboxilasa

Defectos del metabolismo energético mitocondrial

Alcalosis Hiperamonemia
Trastornos del metabolismo esteroidec (hiperplasia adrenal
lipoide)

Creatinina ¢ Defecto del transporte lisosomal de cistina
Hiperoxaluria tipo |

Urea ¢ Deficiencia de malonil CoA descarboxilasa

Defecto de transporte lisosomal de cistina
Hiperoxaluria tipo |
Urea § Hiperamonemia
Aminoaciduria dibasica
Intolerancia a |a proteina lisintrica
Acido Grico ¢ MCAD (Deficiencia de deshidrogenasa de acil-CoA de acidos
grasos de cadena media)
intolerancia hereditaria a la fructosa
Glucogenosis | Y VII
Deficiencia de hipoxantina fosforribosiltransferasa
Deficiencia de fosforribosilpirofosfato sintetasa
Acido uarico 8 Deficiencia de cofactor de molibdeno
Deficiencia de fosforilasa de nucleésidos de purina
Deficiencia de xantina oxidasa/deshidrogenasa
ASAT/ALAT ¢ Tirosinemia tipo 1
Deficiencia de fumarasa
Deficiencia de ornitina transcarbamilasa
Aciduria arginosuccinica
Deficiencia de arginasa
Intolerancia a la proteina lisindrica
Defecto de la reutilizacion de carnitina
Deficiencia de carnitina palmitoil transferasa (1 y 2)
Defectos de oxidacion de acidos grasos (deshidrogenasas
de acil-CoA de acidos grasos de cadena muy larga, larga,
media, corta y proteina trifuncional)
Galactosemia
Intolerancia hereditaria a la fructosa
Deficiencia de fructosa 1-6 difosfatasa
Glucogenosis 1,3, 7,4,
Enfermedad de Wilson (deficiencia de ceruloplasmina)
Enfermedad de Wolman (deficiencia de lipasa acida)
Deficiencia de a-1 antitripsina
Deshidrogenasa lactica ¢ Intolerancia a la proteina lisintrica
Aminoaciduria dibasica
Glucogenosis V

Triglicéridos & Abetalipoproteinemia
Hipobetalipoproteinemia
Triglicéridos € Glucogenosis |

Deficiencia de glicerolcinasa

Deficiencia de lipoproteinlipasa

Deficiencia de apolipoproteina C-!

Disbetalipoproteinemia

Deficiencia de lipasa hepética
Colesterol ¢ Abetalipoproteinemia
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Cuadro 2. Utilidad de los examenes basicos en el diagndstico de los EIM.

Parametro de laboratorio

Trastorno metabdlico causal

Hipobetalipoproteinemia
Sindrome de Smith-Lemli-Opitz

Colesterol @t Deficiencia de lipoproteintipasa
Deficiencia de apolipoproteina C-I!
Deficiencia de lipasa hepatica
Hipercolesterolemia familiar
Ferritina ¢ Aminoaciduria dibasica

Intolerancia a la proteina lisinlrica

Neutropenia

Acidemia isovalérica

Acidemia propionica

Acidemia metilmalénica

Deficiencia de carbamilfostato sintetasa
Intolerancia a la proteina lisintrica
Aciduria orética hereditaria
Enfermedad de Wilson

Trombocitopenia

Acidemia isovalérica

Acidemia metilmalénica

Acidemia propiodnica

Intolerancia a la proteina lisinurica

Anemia

Tirosinemia tipo |

Acidemia metilmaldnica
Deficiencia de cobalamina Cy D
Intolerancia a la proteina lisintrica
Aciduria orética hereditaria
Enfermedad de Wilson
Enfermedad de Wolman

Reticulocitos
Linfocitos vacuolados en frotis periférico

Glucogenosis
Casi todas las enfermedades lisosomales

Fuente: Modificado de Blau et al.”

3. Los Bililabstix® en los analisis de
orina

Se trata de unas tiras reactivas muy utiles puesto
que permiten conocer rapidamente el estado
metabdlico general de la orina. Consisten en una tira
plastica en la que hay adheridas diversas areas
reactivas para determinar glucosa, bilirrubinas,
cetonas, pH, sangre y proteinas.

Glucosa: Esta prueba se basa en una reaccién
secuencial de enzimas: primero la glucosa oxidasa
cataliza la formacién de 4cido glucénico y peréxido
de hidrégeno a partir de la oxidacién de la glucosa y
luego la peroxidasa cataliza la reaccion oxidando al
yoduro de potasio, el cual produce colores que van
del verde al café.

Es detectable una concentracién de aproximada-
mente 100 mg/dL. El ensayo es especifico para glu-
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€osa y no se conoce que ninguna otra sustancia
excretada en la orina que no sea glucosa de resulta-
dos positivos. La zona reactiva no reacciona con la
lactosa, la galactosa, la fructosa ni con los metabolitos
reductores de salicilatos.

Concentraciones de dcido ascérbico de 75 mg/dL.
0 mayores pueden generar resultados falsos negati-
vos. Los cuerpos ceténicos reducen fa sensibilidad
de la prueba y cantidades moderadamente altas de
los mismos (40 mg/dL) pueden originar resultados
negativos.

La glucosuria puede deberse a hiperglucemia
(endocrina, no endocrina o iatrégena), a disfuncién
tubular renal, o bien, ser idiopética.

Bilirrubina: Esta prueba se basa en el acopla-
miento de la bilirrubina con la dicloroanilina en un
medio 4cido. El color es crema para resultados nega-
tivos y los tonos café son positivos. La presencia de
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bilirrubinas en la orina es anormal y puede deberse a
ictericia, obstruccion biliar, coledocolitiasis y cirrosis.

Cetonas: Se basa en la reaccién del dcido
acetoacético con el nitroprusiato de sodio. Las lectu-
ras negativas producen un color café claro y las posi-
tivas varian desde rosa hasta pirpura. Pueden apa-
recer niveles detectables de cetonas en caso de ayu-
no, estrés, ejercicio intenso y embarazo y deberse a
alteraciones del metabolismo lipidico o del de
carbohidratos. Los cuerpos ceténicos pueden estar
elevados en orina, incluso antes que en suero. Pue-
den determinarse también con las tiras reactivas co-
nocidas como acetest® en orina, en sangre; en sue-
ro, en plasma, o en ambos.

Este pardmetro bioquimico aparentemente tan
sencillo es fundamental para la orientacién diagndstica
de los EIM. La cetonuria puede ser fisiolégica como
respuesta al ayuno, pero puede deberse a otras cau-
sas tales como la ingesta de dieta rica en grasas, los
estados de aumento del metabolismo basal (fiebre y
embarazo), las endocrinas (diabetes mellitus,
hipertiroidismo y glucosuria renal), o bien a defectos
congénitos del metabolismo (Cuadro 3).

Cuadro 3. EIM que cursan con cetonuria/cetosis

Defecto Observaciones

pH normal, hipoglucemia en ayu-
no, hepatomegalia, hiperlactaci-
demia posprandrial.

Con acidosis metabdlica, hipo-
glucemia y lactato normal.

Glucogenosis |, 11, Viy IX.

Enfermedad de orina de
jarabe de maple (arce),
acidemias organicas.
Defectos de gluconeogéne-
sis, defectos de cadena
respiratoria mitocondrial.
Defectos de cetdlisis.

Con acidosis metabdlica, hipo-
glucemia, hiperlactacidemia.

Con acidosis metabdlica, normo-
glucemia, lactato normal.

Con acidosis metabdtica, hiper-
glucemia e hiperamonemia.

Acidemias organicas.

pH: Esta prueba se basa en un principio de doble
indicador que produce una amplia gama de colores,
cubriendo por completo los limites del pH urinario.
Los colores desarrollados van del naranja al amarillo
y del verde al azul. El drea de prueba del pH mide
valores de 5.0 a 8.5 en forma visual. La utilidad del
pH urinario se sefiala en el Cuadro 4.

Sangre: El color verde homogéneo indica la pre-
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sencia de hemoglobina o mioglobina libre, ya que la
prueba es igualmente sensible a estas dos sustancias.
El desarrollo de puntos verdes indica la presencia de
eritrocitos intactos.

Proteinas: Se utiliza azul de tetrabromofenol como
reactivo de base. A un pH constante, el desarrollo de
cualquier color verde es debido a la presencia de pro-
teinas. Cuando el color es amarillo, la prueba es ne-
gativa y cuando es verde-azul, es positiva. Se pueden
obtener resultados falsos positivos en orinas alcalinas
o altamente amortiguadas, asi como por residuos de
compuestos cuaternarios de amonio (antisépticos y
detergentes) o limpiadores de la piel que contengan
clorohexidina.

4. Prueba de cloruro férrico

Este reactivo detecta oxodcidos y es el mismo que
utiliz6 Folling'? para diagnosticar por primera vez la
fenilcetonuria, prototipo de los EIM. Los iones férricos
forman un complejo verde con los 4cidos fenilpirtvico
y fenilacético. El cloruro férrico reacciona con mu-
chos otros compuestos (Cuadro 5). Se requiere ex-
periencia y cuidado para interpretar esta prueba.

5. Prueba de dinitrofenilhidracina
(DNPH)

Los alfa-cetodcidos derivados y las cetonas de
los aminoécidos de cadena ramificada forman
hidrazonas insolubles en la orina por una reaccién
de los grupos carbonilo con la 2-4 dinitrofenilhi-
drazina. Esta reaccién es positiva en padecimien-
tos como la enfermedad de orina de jarabe de maple
(cuando los niveles de leucina estan por arriba de
10mg/dL) y en la fenilcetonuria (cuando la
fenilalanina es mayor de 16.6 mg/dL.). Esta prueba
tiene un mayor valor diagndstico si se interpreta
junto con un acetest (Cuadro 6).

6. Nitrosonaftol

Latirosina, la tiamina y otros derivados del fenol
en la orina forman complejos con el nitrosonaftol en
presencia de dcido nitrico. Esta prueba es positiva en
tirosinemia, fenilcetonuria o disfuncién hepdtica se-
vera. '
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Cuadro 4. Utilidad del pH urinario en algunos padecimientos

pH urinario

Causa

5.5 0 menor
(orina acida)

6.0 o mayor
(orina alcalina)

1.- Acidosis metabodlica de diversas causas (diabetes mellitus, trastornos metabdlicos).

2.- Acidosis tubular renal tipo 4 (hiperpotasemia): seudohipoaldosteronismo (inmadurez renal, uropatia obs-
tructiva, farmacos ahorradores de potasio), deficiencia primaria de aldosterona, hipoaldosteronismo hiporreni-
némico con nefritis intersticial, otras alteraciones (lupus eritematoso sistémico, amiloidosis, ciclosporina).
3.- Dieta rica en carne.

4.- Exceso de ingesta de productos acidos (vitamina “C”, cloruro de amonio).

1.- Alcalosis metabdlica o respiratoria.

2.- Acidosis tubular renal tipo 2 (proximal): primaria (famitiar o esporadica), acompafnada de sindrome de Fan-
coni (primaria, cistinosis, tirosinemia, sindrome de Lowe, intolerancia hereditaria a la fructosa, enfermedad
de Wilson, sindrome de Sjdgren, intoxicacién por metales pesados, enfermedad quistica medular, rechazo de
trasplante renal, glomeruloesclerosis segmentaria focal), acompanada de inhibicién o deficiencia de la anhi-
drasa carbdnica (azetazolamida, esporadica, osteopetrosis).

3.- Acidosis tubular renal tipo | (distal clasica): primaria (autosémica dominante o esporadica), acompanada de
otros trastornos renales (uropatia obstructiva, rechazo de trasplante renal, hipercalciuria, otras causas de
nefrocalcinosis), acompafnadas de enfermedades adquiridas o hereditarias de otras clases (osteoporosis,
anemia de células falciformes, elipotocitosis, sindrome de Marfan, lupus eritematoso sistémico, sindrome de
Sjogren, cirrosis biliar primaria, tiroiditis), acompanada de la administracion de farmacos o toxinas (anfotericina
B, fitio, tolueno).

4.- Dieta vegetariana.

5.- Ingesta excesiva de bicarbonato.

6.- Infeccion de vias urinarias.

Fuente: Modificado de Brewer™ y Balcells.!

Cuadro 5. Cloruro férrico en la orina

Color

Compuesto Trastorno/causa

Azul verde

Fenilcetonuria clasica
Histidinemia
Feocromocitoma

Acido fenilpiravico
Acido imidazolpirtvico
Catecolaminas

Acido xanturénico

Aciduria xantenurica (deficiencia de B6)

Azul-verdoso fugaz
Gris verdoso

Acido homogentisico
Oxoacidos de cadena ramificada
Fenotiacinas

Alcaptonuria
Enfermedad de orina de jarabe de arce
Ingestidn de fenotiacinas

Verde
Verde oscuro
Rojo cereza

Acido p-hidroxifenilpiravico
Bilirrubinas
Acido acetoacético

Tirosinemia 1y 2

Hiperbilirrubinuria conjugada
Cetoacidosis diabética, deficiencia de 3-
oxotiolasa

Pdrpura rojizo-café

Acido 2-oxobutirico

Malabsorcién de metionina

Pdrpura Cetonas Deficiencia de 3-oxotiolasa
Salicilatos Ingestidn de salicilatos
Gris {soniacida tngestion de isoniacida

Fuente: Modificado de Shih.?
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Cuadro 6. interpretacion de la prueba de DNPH y de acetest en orina

DNPH Acetest Metabolito que detecta Enfermedad/origen
+ - Acido fenilpirtvico Fenilcetonuria
+ - Acido 4-hidroxi fenilpirdvico Enfermedad hepatica, tirosinemia 1y 2
+ - , Acido 2-oxobutirico Maiabsorcion de metionina
+ - Acidos: 2-oxoisovalérico, Enfermedad de orina de jarabe de maple
2-oxoisocapréico, (arce)
2-0x0-3-metil-valérico
+ - Acido imidazol pirtvico Histidinemia
+ + Cetonas Deficiencia de 3-oxotiolasa
- + 2-metilacetoacetato Acidemia propionica
Butanona Acidemia metiimalonica
+ + Piruvato

Acidosis lactica

Fuente : Modificada de Blau.”

Cuadro 7. Interpretacién de la Prueba de Benedict

1. Glucosuria
- Hiperglucemia

- Endocrina (diabetes mellitus, disfuncidn pituitaria, adrenal o tiroidea)

- No endocrina (disfuncién hepatica o del sistema nervioso central)

- latréogena (administracion de hormonas, por ejemplo: ACTH, corticoesteroides, hormonas tiroideas, adrenalina o de
drogas tales como la mortina, anestésicos y algunos tranquilizantes)

- Distuncion tubular renal

- Enfermedad tubular renal téxica (plomo, mercurio, tetraciclinas caducas)

- Asociada a defectos del transporte de aminoacidos

- Enfermedad renal inflamatoria (glomerulonefritis aguda, nefrosis)

- [diopatica

2. Melituria
- Hereditaria (galactosa, fructosa, pentosa, lactosa)

- Neonatal (lactosuria fisiolégica, sepsis, gastroenteritis, hepatitis)

- Lactosuria de la lactancia

3. Otras sustancias reductoras (diferentes a los azuicares)
- Acido ascdrbico
- Acido giucurénico
- Acido homogentisico
- Salicilatos

7. Cianuro de Nitroprusiato

El reactivo de Brand (cianuro nitroprusiato) reac-
ciona con los grupos sulfidrilo, modificados por la adi-
cién previa de nitrato de plata amoniacal. Esta prue-
ba es util en el diagnéstico de la homocistinuria y
cistinuria. Cuando es positiva deben realizarse otros
estudios complementarios como la cromatografia de
aminodcidos en capa fina, teftida con un revelador
especifico para aminodcidos azufrados. Debido a que
estos aminodcidos sélo son visibles cuando se encuen-
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tran en grandes cantidades, es necesario hacer su
cuantificacién en plasma por HPLC.

8. Prueba de Benedict

La presencia de glucosa y otros azlcares
reductores (lactosa, fructosa, galactosa, xilosa,
maltosa, manosa y ribosa) en la orina reduce el
reactivo alcalino de sulfato de cobre (reactivo de
Benedict) a un precipitado oxidado de cobre que puede
ser verde, amarillo o naranja, seguin la cantidad de
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glucosa u otras sustancias reductoras presentes. El
grado de positividad se asocia con la cantidad de
creatinina cuprosa; una orina muy diluida puede dar
falsos negativos. La utilidad clinica de esta prueba se
explica en el Cuadro 7.

9. Bromuro de cetiltrimetilamonio
(CTAB)

Este procedimiento se utiliza para descubrir canti-
dades anormales de mucopolisacaridos por medio de
una reaccién quimica por precipitacion, detectando
los siguientes compuestos: dcido hialurénico, condroitin
sulfato A, B, y C, heparan sulfato y queratan sulfato.

10. Azul de toluidina

Esta tincion es complementaria al CTAB y se uti-
liza para detectar cantidades anormales de mucopo-
lisacéridos a través de una reaccidn colorida, que se
lleva a cabo en papel filtro. Cuando el CTAB, el azul
de toluidina o ambos son positivos, se procede a cuan-
tificar los mucopolisacdridos en la orina de 24 horas.
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