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Clasificación





Estudios bioquímicos para 
Defectos de β-oxidación de ácidos grasos (B-OX)



Acil-CoA + carnitina

Acilcarnitina + CoA

C0: Carnitina libre
C2: Acil con 2 átomos de carbono unido a la carnitina =acetilcarnitina
… 
C16: Acil con 16 átomos de carbono unido a la carnitina = palmitoilcarnitina

Defectos metabolismo

Detección múltiples enfermedades

Determinación de Acilcarnitinas para estudiar la b-oxidación

TODOS los Defectos β-oxidación mitocondrial de 
ácidos grasos (B-OX)

Prevalencia Global  1 : 9.000
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Determinación de Acilcarnitinas para estudiar la b-oxidación
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¿Cuándo sospechar defecto de b-oxidación?

¿Qué analítica solicitar?

Acilcarnitinas
Glucosa

Cuerpos cetónicos
Amonio

ALT
CK

Úrico
….



Estudios bioquímicos para 
Acidurias orgánicas



Ácido

Acilcarnitinas

Principales acidurias orgánicas

Problema en el catabolismo de los 
aminoácidos  ramificados

+30 Entidades 

Prevalencia Global  1 : 30.000/50.000



Patient

Control



Carnitina libre C0

Acetilcarnitina C2

Propionilcarnitina C3

Malonilcarnitina\

3-hidroxibutirilcarnitina
C3DC\C4OH

Butirilcarnitina \isobutirilcarnitina C4

Metilmalonilcarnitina\

3-hidroxiisovalerilcarnitina\

3-metilcrotonilcarnitina

C4DC\C5OH

Isovalerilcarnitina\

2-metilbutirilcarnitina\

Pivaloilcarnitina

C5

Octanoilcarnitina C8

-Def. de acil-CoA deshidrogenasa de cadena corta (SCAD).

-Def. de isobutiril-CoA deshidrogenasa (IBD).

-Encefalopatía etilmalónica (ETHE1).

-Def. etilmalonil-CoA decarboxilasa (ECHDC1).

-Def. múltiple de deshidrogenasas (MAD).

- Aciduria malónica combinada o no con metilmalónico

-Def. 3-OH acil Co-A deshidrogenasa de cadena corta 

(SCHAD).

-Def. Succinil-CoA acetoacetato transferasa (SCOT).

-Def. Transportador monocarboxilato MCT1.

-Aciduria 3-hidroxi-isobutírica

-Acidemia propiónica 
-Acidemia metilmalónicas
-Acidemias metilmalónicas con homocistinuria
-Ac. Malónica combinada con metilmalónico

-Def. biotinidasa

Acilcarnitinas vs Ácidos orgánicos



¿Cuándo sospechar aciduria orgánica?

Los síntomas de las acidemias orgánicas pueden ser variables según la edad de presentación y la 
gravedad: 
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movimiento

Trastornos de la visión

¿Qué analítica solicitar?

Ácidos orgánicos
Gasometría

Amonio
Glucosa

Cuerpos cetónicos 
….



Estudios bioquímicos para 
Aminoacidopatías (AA)



Aminoacidopatías

Defecto en el metabolismo o transporte 
de los aminoácidos.

+40 Entidades 

Prevalencia global  1 : 2.500/5.000



Determinación de Aminoácidos

LC-MS/MS



¿Cuándo sospechar aminoacidopatía?

Los síntomas de las aminoacidopatías pueden ser variables según la edad de presentación y la 
gravedad: 

Sintomatología general

• Alcalosis Respiratoria

• Hiperamonemia

• Cetosis

• Hipoglucemia

• Clínica de intoxicación aguda

• Alteraciones renales

• Encefalopatías epilépticas

• Infarto cardiovascular precoz

• Trastorno del neurodesarrollo

¿Qué analítica solicitar?

Aminoácidos
Ácidos orgánicos

Amonio 
….

Según sospecha diagnóstica



Estudios bioquímicos para 
Enfermedades lisosomales



Pompe

Fabry

Gaucher

Mucopolisac

Nieman-
Pick

GM1

GM2

Krabe

Enfermedades Lisosomales

Enfermedad por depósito lisosomal por actividad deficiente de 
enzimas lisosomales o alteraciones de proteínas implicadas en la 
biogénesis - Acumulación de sustrato.

+70 Entidades 

Prevalencia Global  1 : 7.000

Tratamiento enzimático sustitutivo (TES) - Gaucher, Fabry, MPS I, 
MPSII, MPSVI, Pompe.

Retraso diagnóstico  2 - 15 años
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Actividad Enzimática Metabolitos 

Estudio Genético

Alfa-Galactosidasa
Beta-galactosidasa
Beta-Hexosaminidasa
Arilsulfatasa A
Iduronosulfatasa
….

Lyso-GB1
Lyso-GB3
GB3
Quitotriosidasa
….

Anticuerpos

IgG
IgE
Neutralizantes
….
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Cribado Neonatal



Cribado Neonatal

Aminoacidopatías Acidurias OrgánicasB-Oxidación

Otras enfermedades Pendiente incorporar

1. Fenilcetonuria
2. Hiperfenilalaninemias/Defectos cofactor de tetrahidrobiopterina (HFA).
3. Tirosinemia tipo I (TYR-I)
4. Tirosinemia tipo II y III (TYR-II, TIR-III).
5. Citrulinemia tipo I y II (CIT I, CIT II).
6. Aciduria argininosuccínica (ASLD).
7. Argininemia (ARG).
8. Hipermetioninemia (MET).
9. Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce (MSUD)
10. Homocistinuria (HCY)



Cribado Neonatal

Aminoacidopatías Acidurias OrgánicasB-Oxidación

Otras enfermedades Pendiente incorporar

11. Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media (MCADD)
12. Deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa de cadena larga (LCHADD)
13. Deficiencia primaria de carnitina (CUD).
14. Deficiencia de la proteína trifuncional (TFPD).
15. Déficit de carnitin palmitoil transferasa tipo I (CPT I).
16. Déficit de carnitin palmitoil transferasa tipo II (CPT II).
17. Deficiencia de carnitina/acilcarnitina traslocasa (CACTD).
18. Déficit de acil-CoA deshidrogenasa de cadena muy larga (VLCADD).D
19. Déficit de acil-CoA deshidrogenasa de cadena corta (SCADD).
20. Deficiencia múltiple de acil-CoA deshidrogenasa (MADD)



Cribado Neonatal

Aminoacidopatías Acidurias OrgánicasB-Oxidación

Otras enfermedades Pendiente incorporar

21. Acidemia isovalérica (IVA).
22. Acidemia propiónica (PA).
23. Acidemia metilmalónica (MMA).
24. Déficit de Ketotiolasa (KTD).
25. Aciduria 3-hidroxi 3-metilglutárica (HMG-CoALD).
26. Deficiencia de 3-metilcrotonil-CoA carboxilasa (3-MCCD).
27. Aciduria 3-metilglutacónica (3MGA).
28. Deficiencia múltiple de carboxilasa (MCD).
29. Aciduria 2-metil-3-hidroxibutírica (2M3HBA).
30. Deficiencia de 2-metilbutirilglicinuria (2MBG).
31. Isobutitilglicuniria (IBG). 
32. Aciduria malónica (MAL).



Cribado Neonatal

Aminoacidopatías Acidurias OrgánicasB-Oxidación

Otras enfermedades Pendiente incorporar

33. Hipotiroidismo congénito
34. Fibrosis Quística
35. Anemia Falciforme
36. Déficit de biotinidasa



Cribado Neonatal

Aminoacidopatías Acidurias OrgánicasB-Oxidación

Otras enfermedades Pendiente incorporar

37. Hiperplasia suprarrenal congénita (HSC)
38. Adrenoleucodistrofia ligada al X (ADLX)
39. Inmunodeficiencia combinada grave (SCID)
40. Atrofia muscular espinal (AME)
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Determinación de aminoácidos y acilcarnitinas



CLIR – Clínica Mayo



CLIR – Clínica Mayo

Perfil bioquímico completo 

2012



CLIR

Datos 
Crudos LC-
MS/MS

Evaluar 

probabilidades

Evaluar 

scores

Interpretar

perfil



Segundos Marcadores

• Pruebas realizadas ante un primer test de cribado positivo.

• Se determina sobre la MISMA MUESTRA un metabolito diferente normalmente más especifico.

• Permiten reducir la tasa de FP y rellamadas.

• Técnicas más complejas.

• Mayor tiempo de análisis.



Cribado Muestra

Negativo

Derivación Unidad de 
seguimiento

Segunda muestra

Positivo Dudoso

Repetir

2 Tier Test

Negativo Positivo

Unidad de 
seguimiento

Segundos 
Marcadores

Elevada Especificidad

Elevada Sensibilidad



Reducción de falsos positivos

Segundos 
Marcadores

Perfiles 
CLIR

Nuestra experiencia



http://www.vademetab.org/
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