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Experiencia en diagndstico
confirmatorio de
aminoacidos por HPLC




ENFERMEDADES DEL METABOLISMO QuikzLAB
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Los aminodcidos no son sélo los bloques de construccion de las proteinas; ademas sirven como neurotransmisores (glicina,
glutamato, acido aminobutirico gamma), o como precursores de hormonas, coenzimas, pigmentos, purinas o pirimidinas.

Dentro de las detectadas en nuestra experiencia son:
Homocisteinuria

Fenilcetonuria

Enf. Orina con olor a jarabe de arce

IMPORTANCIA DE LA DETECCION Y CUANTIFICACION DE AA

Hasta el momento se han caracterizado cerca de 55 enfermedades distintas con prevalencias

gue van desde 1:12000 para el caso de la fenilcetonuria clasica (PKU) hasta desdrdenes de los que apenas se han descrito
UNOS POCOS Casos
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METODOLOGIA HPLC

4

Extraccién de 20
pL de muestra en
auto muestreador

3

Eliminacidn de Mezcla de los
amonio de los eluyentes A, B, C,
eluyentes A, B, C, D,E Fconla
D, E, Fenlapre- muestra en
columna valvula de 6 vias

4

Inyeccién de la
mezcla en la

columna de Litio,

separacién
cromatografica

5

7~ Eluciondelos
aminodcidos por
intercambio idnico,
cada eluyente posee
un pH particular que
migra los aminoacidos
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por orden de fuerza
. idnica _J

Reaccion de la
muestra separada
de la columna con
la ninhidrina en el

reactor

QuikaLAB
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7

Deteccion en
fotdmetros de
560y 470 nm de
la absorbancia de
los aminoacidos
coloreados




TIPO Y CONDICIONES DE MUESTRA QUik'iiééLAB‘
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Plasma: EDTA minimo 1ml congelado

Orina: minimo 4 ml congelado
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AMINOACIDOS PROTEICOS

Aminoacidos y sus derivaciones

e : Aminodcidos que pueden ser sintetizados

Fenilalanina (Phe)
Isoleucina (lle)
Leucina (Leu)

Lisina (Lys)

Metionina (Met)

Treonina (Thr)
Triptofano (Trp)
Valina (Val)
Arginina (Arg)
Histidina (His)

Acido aspértico (Asp)
Acido glutamico (Glu)
Alanina (Ala)
Asparagina (Asn)
Cistefna (Cys)
Glicina (Gly)
Glutamina (GIn)
Prolina (Pro)
Serina (Ser)
Tirosina (Tyr)

Long Program 38 AA

Compuesto Aminoacido

Tiempos de Retencién (min)

QuikaLAB
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Short Program 7 AA

PPS 4,571
TAU 6,493
7,635
URE 10,104
23,180
32,023
35,045
39,920
41,953
SAR 48,855
51,051
56,256
58,420
T 60,659
62,968
68,064
71,968
CYSTHA 74,512
75,795
78,792
81,388
83,905
86,617
PHE 91,129
HCY2 99,424
BALA 103,055
BAIB 103,371
104,328
107,005
1MHIS 108,123
3MHIS 108,857
[ w1 112,820
CAR 114,029
ANS 115,652
HYL 117,405
ORN 118,807
[ w1 120,295
NH4 124,208
ETH 126,204
130,660
131,660

Compuesto
Aminoacido

Tiempos de Retencidn
(min)

17,5

19,5

20,5

21,6

22,7

24,5

25,9

31,4
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REPORTES QuikaLAB
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g 9. CODIGO: POS-FOR-65 3 k.@ cODIGO: POS-FOR-65
QU | k @ LAB | iroruE b RESULTADOS CUANTIFICACION DE AMINOACIDOS EN pLASMA |VERSION: 4 Qu [ LAB | inrorme o RESULTADOS CUANTIFICACION DE AMINGACIDOS EN PLASMA [VERSION: 3
Calle 63 CNo. 35-13 - Rosario, Bogotd - Teléfono: 3243814 - [VIGENTE: 30-ago-18 Calle 63 € No. 35-13 - Rosario, Bogots - Teléfono: 3243514 - VIGENTE: 31-may-18
labauik@quik com.co PAGINA: 1DEL labgulk@qulk.com.co * - "
FECHA DE INGRESO: __[viernes, 30 de noviembre de 2018 FECHA DE REPORTE domingo, 2 de diciembre de 2018 A L e S martes; 25 de agosto de 2018}
NOMBREY APELLIDOS: CODIGO INTERNO: NOMBRE Y APELLIDOS: CODIGO INTERNO:
= 3 - NUMERO DE DOCUMENTO: INSTITUCION:
NUMERO DE DOCUMENTO: INSTITUCION: EDAD: 3 [ARos TIPO DE MUESTR
EDAD: 5 Anos GENERO: [MASCULING . A= PLASMA
- EEIEI TIPO DE MUESTRA PLASMA —
GENERO: FEMENING - METODO: HPLC Derivatizacion Post-Columna
METODO: HPLC Derivatizacion Post-Columna A RESULTADO Valores de Referencia
i AMINOACIDO A=Y zlores de Referencia 'T AMINOACIDO nmol/m <1m 124Mm 2-18 afios > 18 anos
nmol/ml <im 1-24M 2-18afios _ > 18 afios Phosphoserine 1,00 7 a7 1 20 1 30 2 14
| 1 _[Phosphoserine 510 7 47 1 20 1 30 2 14 2 |Taurine 36,56 46 492 15 143 10 170 54 210
| 2 [Taurine 53,04 46 492 15 143 10 170 54 210 3 |o-Phosphoethanclamine ND* 3 27 [1] [ [1] 69 0 A
3 _|o-Phosphoethanolamine ND* 3 27 0 [3 0 69 1] 40 4 |L-Aspartic Acid ND* 20 129 0 23 1 24 1 2!
| 4 |L-Aspartic Acid 737 20 129 [1] 23 1 24 1 25 S _|L- Threonine 59,87 90 229 24 174 35 26 60 225
|_5_|L- Threonine 7,57 S0 329 24 174 35 226 60 225 L-Serine 7097 99 395 7 186 69 7 58 181
6 _|L-Serine 106,05 99 395 71 186 69 187 58 181 | 7 |L- Asparagine 19,50 29 132 2 a5 23 02 35 74
| 7 |- Asparagine 41,82 29 132 21 95 23 102 35 74 3 |L-Glutamic Acid 18,08 62 620 1 133 5 50 10 131
8 |L-Glutamic Acid 1,55 62 620 10 133 5 150 10 131 9 _|L- a-Aminoadipic Acid ND* 0,81 9,66 a 5 0 [
L a-Aminoadipic Acid ND* 0 2 0,81 9,66 0 5 0 5 Tycine 162,90 332 740 B 236 127 341 151 390
Glycine 183,62 232 740 81 436 127 341 151 490 anine 215,73 131 710 143 439 152 547 177 583
L-Alanine 313,75 131 710 143 439 152 547 177 583 ~Citrulline 13,78 10 45 3 35 1 46 12 55
LCitrulline 1748 10 45 3 335 1 46 12 55 3 [L-a-Amino-n-butyric Acid 12,84 24 3 26 4 31 41
L-a-Amino-n-butyric Acid 10,84 8 24 3 26 4 31 5 a1 4 [L-Valine 110,84 36 180 64 294 74 321 119 336
4L Valine 176,45 86 150 64 294 74 321 115 336 5 [LCysteine 813 %) 58 6 84 S S 52
LCysteine 1946 1 28 16 84 3 L] 3 82 6 |Cysthationine ND* 0 3 0 5 0 3 0 3
116 |Cysthationine ND* ] 3 0 5 D 3 ] 3 7 [L-Methionine 13,13 10 60 9 a2 7 47 10 42
17 —'C"Et'ﬁ'”"‘"e 9,34 10 60 E] 42 7 47 10 42 “Leucine 71,42 a8 160 a7 155 a9 210 72 201
—— e e e e e e e
EE1E ~Tyrosi a7 a
20]Cryrosie 2029 T I S T 1s 2 11 “Phenalanins 250 T ——— 5 SN S — 5 5
121 [CPhenylalanine 37,30 38 147 31 75 26 31 35 85 ;
| 22 |Homocysteine 10,17 o 18 2,74 7,62 o] 5 7,3 16 %n:&me %‘g—f g ig 2074 Z 752 g ; 703 12
23 |R-Alanine ND* 0 10 0 7 0 7 0 12 - et .
GIlLS - -Aminoisobutyric Acid ND 0 9 5 [ s o 5
24 |B-Aminoisobutyric Acid ND* o 9 [v] 5 o] 5 o 5 A -n-butyric Agh 263 0 2 0 3 0 3 0 ]
25 [y-Amina-n-butyric Acid 184,42 o 2 o 4 0 3 o 2 Mno-n-Buly A ~dl
156 [Lnistdine 7518 ET) 138 a1 701 21 125 S0 116 26 |L-Histidine 53,73 30 138 41 101 41 125 50 116
o= —— B 27 [1-Methyl-L-Histidine ND* 43 0 a4 42 0 53
27 |1-Methyi-L-Histidine ND [i] 43 0 a4 0 42 (1] 53 - =
55 T5-Methy L Histdine ND o = a3 5 o = > 5 28 |3-Methyl-[-Histidine 3,44 5 0 5 5 2 E
129 [LTryptophan 33 56 0 60 23 71 0 79 10 120 29 [L-Tryptophan 5i7.3 50 23 1 7 10 140
'30 [-Carnosine N 0 19 0 13 5,58 10,54 5,54 30 JL-Carnasine ND‘ 19 13 5,54 1054 5,54
31 |CAnserine ND* 0 1 0 1 0 1 0 1 g; ;Ad"“”:‘g_ ;";s ; ; ; g
132 [Hydroxylysine 103,05 0 7 ] 7 0 2 0 3 ydroxy’ysine
33 [LOrnithine 5572 48 211 22 103 10 163 a8 195 33 [L-Ornithine 24,45 a8 211 22 103 1 163 a3 195
34 ; e og 5 395 55 196 = = Ti6 296 134 [LLysine 89,41 92 325 52 196 a8 284 116 296
ND* 0 115 0 2 0 7 0 153 35 |Ethanolamine 5,75 0 115 (1] 4 0 7 [i 153
V] 5 T2 5] 133 o gl 15 5] 36 | L-Arginine 51,68 3 140 12 133 10 140 15 128
Q.74 0 91 0 63 3 45 0 53 idroxy proline 3,67 0 91 0 63 3 45 4] 53
100,38 110 i1y 55 298 53 369 57 229 roline 11025 110 417 52 298 59 369 o7 329
NO DETECTADO
‘CONTROL i I 237,87 | RANGO ESPERADO 240+/- 20 CONTROL [Nerleucine | 24575 | RANGO ESPERADO | 240+/- 20
CRO_mGMMA — TROMATOCTARIA
(V] t3d
o] . . 5
~] - = E e
o 8 = =_m = =
soo E = = =5 300-| . géi = = ]
— = 7 -
£ oo - s =z 8 = E = = 3w ZsBz = g = 258 =2 2
e ~ g . -2. 22 = ==uZ=Ss z = 2= 2 ZE2F 3 200 B2 E 2 L
- = B2 S== = =828z £ B EBE E = g g5
00| = = £ 222 =& 2 ESE=E = = = B = = ShEs g _J\l__
] 5 5 g =rg= 2 BEEZ®E E £ 83 £ # E 200 = Z g :
= 5= 2g == 3 = =58 = £ s O~ ~— =
200 BT nh_ 5 gqB= =2 S Z\L = ﬁ‘?m\l = EJ__J\AL—(- k{kiﬁ\ | L A
E A AREE N VAT 23
s | A + o]
o 20 =0 60 a0 100 120 1<0 @ == = = Tirme == == == 2
Time L[] [rmin]
. H o e —— .
FIRMA: k_ﬂ\ r' iy (DQ%O&E? OBSERVACIONES: FIRMA ST e OBSERVACIONES:
ELABORADO Y VALIDADO POR: Le Paola Gonzalez NINGUNA ELABORADO Y VALIDADO POR: SERGIO A. CELY NINGUNA
REGISTRO: 1031148176 REGISTRO: 1055272434
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NUESTRA EXPERIENCIA Quik':iaLAB‘
7/ 20

Hemos realizado la prueba de deteccion y cuantificacion a mas de 400 pacientes hasta la
fecha.

DISTRIBUCION PACIENTES QUIKLAB.

homb mujeres
ombres 48%
52%

Propiedad intelectual de la Organizacion Quik S.A.S. prohibida su copia o distribucion parcial o completa.



QuikaLAB

8/20
# PACIENTES VS MUESTRAS
LCR morina mplasma msangre seca
Rango de edades en afos
=0a 1 ANOS
= 1218 ANOS
= >18 ANOS
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Normal Concentrations

Biospecimen Status Value Age Sex Condition Reference Details
Blood Detected and 75.0+/-20.0 um Newborn (0-30 days old) Not Specified Normal Geigy Scientific
Quantified
Blood Detected and 86.0 +/- 10.0 uM Children (1-13 years old) Male Normal Geigy Scientific
Quantified
Blood Detected and 89.0 +/- 11.0 uM Adult (=18 years old) Male Normal Geigy Scientific
Quantified
Show more...
Abnormal Concentrations
Biospecimen Status Value Age Sex Condition Reference Details
Blood Detected and 86.0 +/-21.4 UM Children (1-13 years old) Both Obesity M pletabolomics
Quantified reve...
Blood Detected and 90.7 +/- 18.4 uM Children (1-13 years old) Both Obesity M \etabolomics
Quantified reve.
Blood Detected and 461 +-17.5uM Adult (=18 years old) Both Heart Transplant 21350215
Quantified
Show more...

Associated Disorders and Diseases

Disease References Alzheimer's disease

1. Fonteh AN, Harrington RJ, Tsai A, Liao P, Harrington MG: Free amino acid and dipeptide changes in the body fluids from Alzheimer's disease subjects. Amino Acids. 2007 Feb;32(2):213-24.
Epub 2006 Oct 10. [PubMed: 17031479 (]

2. Tsuruoka M, Hara J, Hirayama A, Sugimoto M, Soga T, Shankle WR, Tomita M: Capillary electrophoresis-mass spectrometry-based metabolome analysis of serum and saliva from
neurodegenerative dementia patients. Electrophoresis. 2013 Oct;34(19):2865-72. doi: 10.1002/elps.201300019. Epub 2013 Sep 6. [PubMed:23857558 (/]
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Valor de Valorde | Timite | Timite Bio
IT AA .| referencia | inferior | superiorr Edad ) Sexo Referencia (Pagina)
referencia it e especimen
AMINOACIDOS ESENCIALES
75.04/-200 |75.04/-200] 55 95 Newborn (0-30days | Blood Not
86.04/-10.0 |86.0+/-10.0] 76 96 Children (1-13 vears | Blood Male
89.0+/-11.0 [89.04/-110] 78 100 | Adult(>18vearsold) | Blood Male
83.0+/-140 [83.04/-140] 69 97 | Adult(>18vearsold) | Blood | Female
143.14/-273 | 143.14/- | 1158 | 1704 | Adult(>18vearsold) | Blood Both
32-107 uM 32-107 32 107 | Newborn (0-30days | Blood Both
20-83 uM 20-83 20 83 Infant (1-3 months | Blood Both
22-108 uM 22-108 2 108 | Children (3 months-6 | Blood Both
35-106 uM 35-106 35 106 | Children (6-18 vears | Blood Both
124(104-150) | 124(104- | 104 150 | Newborn(0-30days | Blood Not
90+/-9uM | 90+4/-9 81 99 | Adult(>18vearsold) | Blood Male
86+9Um 869 71 95 Adult (>18 vearsold) | Blood | Female
106(91.7-124) | 106(91.7- | 917 124 | Infant(0-1vearold) | Blood Not
32.226 uM 32.226 Children (1-13 vears | Blood Not
90.233 uM 90.233 Children (1- 13 vears | Blood Not
128.904uM | 128.904 Children (1-13 vears | Blood Both
| Ltisidine | 22558LuM | 225381 Children (1-T3vears | Blood | Not | tto://wvww.hmdb.cajme
73.51(11.42) |73.51(11.42) Adult (>18 vearsold) | Blood Both | taholites/HMDB0000177
122.459 +/- | 122.459+4/- | 109,569 | 135349 | Children (1-13vears | Blood Male
128.904- 128.904- | 128,904 | 354,485 | Adult(>18vearsold) | Blood Not
225.581- 225.581- | 225581 | 386,711 | Adult(>18vearsold) | Blood Not
30-138 uM 30-138 30 138 Infant (0-1vearold) | Blood Not
83+-14uM | 83+4/-14 69 97 | Adult(>18vearsold) | Blood | Female
40.00-120.0 |40.00-120.0 | 40 120 | Adult(>18vearsold) | Blood Both
50-110uM | 50-110 50 110 | Children(1-13vears | Blood Not
515.615- 515.615- | 515,615 | 560,731 | Adult (>18vearsold) | Blood Not
89.3+/-108 1893+/-108| 785 | 1001 | Adult(>18vearsold) | Blood Both
71.342-238.472| 77.342- | 77342 | 238472 | Adult(>18vearsold) | Blood Not
96.678-225.581] 96.678- | 96,678 | 225581 | Adult (>18vearsold) | Blood Not
89+4/-11uM | 89+4/-11 78 100 | Adult(>18vearsold) | Blood Male
83.4(70.1-97.4)| 83.4(70.1- | 70.1 974 | Children (1-13 uears | Blood Both
82.0(72.092.0) 82.0(720- | 72 92 | Adult(>18vearsold) | Blood Both
84+4/-14uM | 84+/-14 70 98 | Children (1-13vears | Blood Not
1312+/-373 | 13124/ | 939 1635 | Adult(>18vearsold) | Blood Both

Anakura M, Matsuda |, Arashima S, Fukushima N, Oka Y: Histidinemia. Classical and atypical form in siblings. Am J Dis Child.
1975 Jul;129(7):858-61.

LADU BN, HOWELL RR, JACOBY GA, SEEGMILLER JE, SOBER EK, ZANNONI VG, CANBY JP, ZIEGLER LK: CLINICAL AND
BIOCHEMICAL STUDIES ON TWO CASES OF HISTIDINEMIA. Pediatrics. 1963 Aug;32:216-27.

Allegri G, Fernandes MJ, Scalco FB, Correia P, Simoni RE, Llerena JC Jr, de Oliveira ML: Fumaric aciduria: an overview and the
first Brazilian case report. J Inherit Metab Dis. 2010 Aug;33(4):411-9. doi: 10.1007/s10545-010-9134-2. Epub 2010 Jun 15

Cornelius Lentner, Charloette Lentner, Anthony Wink (1981-1992). Geigy Scientific Tables, 8th Rev edition, Volume 3. Edited by
C. Lentner, West Cadwell, N.J.: Medical education Div., Ciba-Geigy Corp., Basel, Switzerland ¢1981-1992.. West Caldwell, N.J. :
CIBA-Geigy, ¢1981-1984..

Molecular You [Link]
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CONTROL DE CALIDAD INTERNO

FENILALANINA N1 341,00 385,6 7%
FENILALANINA N2 681,00 812,2 7%
ISOLEUCINA N1 52,10 58,8 7%
ISOLEUCINA N2 398,00 449,0 7%
LEUCINA N1 26,80 28,4 8%
LEUCINA N2 890,00 1032,5 6%
LYSINA N1 271,00 234,5 8%
LYSINA N2 534,00 473,2 7%
METIONINA N1 79,90 73,8 4%
METIONINA N2 241,00 240,5 1%
THEONINA N1 205,00 218,6 8%
THEONINA N2 408,00 426,7 10%
THYPTOFANO N1 116,00 128,4 9%
THYPTOFANO N2 292,00 353,0 11%
VALINA N1 416,00 422,3 10%
VALINA N2 823,00 897,2 10%
ARGININA N1 16,59 16,1 3%
ARGININA N2 519,00 534,5 7%
HISTIDINA N1 203,00 230,428 1%
HISTIDINA N2 398,00 455,218 9%

Propiedad intelectual de la Organizacion Quik S.A.S. prohibida su copia o distribucion parcial o completa.

CONTROL INTERNO POR CORRIDA

Resultados Control Norleucina en
Pacientes (nmol/ml)
Rango Esperado
240+-20 200+-10 240+-10
Plasma Sangre Seca [Orina
245,54 197,97 239,08
246,794 203,75 235,74
237,65 190,35 242,18
245,31 245,58
235,59 239,51
235,6 247,03
242,8 243,55
235,5 248,65
245,57 234,01
245,23 246,89
239,71 245,16
245,74 238,7
249,66 251,09
245,75 246,22
238,42 243,04
234,83 246,05
237,87 251,68
239,7
237,79
247,21
236,32
231,87
248,47
229,3

Datos estadisticos
acumulados Norleucina

MES ACUMULADO

MEDIA 240,71 243,36
DE 4,55 7,24
cv 1,89 2,98

QuikaLAB
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Grafica Levey Jennins Norleucina

+3DE 265,09 e p— p—|
257,85
250,60
= Mediz 243,36
7]
=
£ 236,11
228,87
-3DE 221,63
| I
3108 2008 408
n=122
Datos estadisticos
. MES ACUMULADO
acumulados Norleucina
MEDIA 240,71 243,36
DE 4,55 7,24
cv 1,89 2,98
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VERIFICACION CON MUESTRA DE PACIENTE CON DIAGNOSTICO DE

HOMOCISTEINURIA
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VERIFICACION MUESTRA PATOLOGICA

AMINOACIDO |CORRIDA 1|CORRIDA 2| CORRIDA 3|CORRIDA 4 CORRIDA 5|CORRIDA 6| CORRIDA 7| CORRIDA 8 CORRIDA 9 CORRIDA 10 MEDIA DE cVv

1 TAU 46,222 47,867 44,484 42,906 41,981 44,422 42,486 46,221 43,441 43,200 44,323 1,906 4%
4 ASN 84,749 88,723 83,111 87,378 86,325 88,723 83,111 86,325 84,749 83,111 85,631 2,205 3%
6 GLY 436,152 | 450,240 | 407,033 | 404,002 | 395,964 | 450,240 | 407,033 | 395,964 | 436,152 | 407,033 | 418,981 21,746 5%
7 ALA 505,419 | 545,762 | 495,572 | 503,610 | 482,681 | 545,762 | 495,572 | 482,681 | 505,419 | 495,572 | 505,805 22,563 4%
9 VAL 134,750 | 169,449 | 131,334 | 146,725 | 139,152 | 169,449 | 131,334 | 139,152 | 134,750 | 131,334 | 142,743 14,856 10%
11 MET 899,629 | 825,429 | 810,552 | 840,706 | 839,016 | 993,429 | 810,552 | 839,016 | 999,629 | 810,552 | 866,851 73,170 8%
13 LEU 120,154 | 121,183 | 117,481 | 122,744 | 122,454 | 121,183 | 117,481 | 122,454 | 120,154 | 117,481 | 120,277 2,126 2%
14 TYR 47,265 48,455 40,863 42,428 43,397 48,455 40,863 43,397 47,265 40,863 44,325 3,209 7%
16 HCY2 9,862 9,792 9,642 9,281 8,970 9,792 9,642 8,970 9,862 9,642 9,546 0,347 4%

VERIFICACION MUESTRA NO PATOLOGICA

AMINOACIDO |CORRIDA 1/ CORRIDA 2| CORRIDA 3| CORRIDA 4| CORRIDA 5| CORRIDA 6| CORRIDA 7| CORRIDA 8| CORRIDA 9 CORRIDA 10 MEDIA DE cVv
1 TAU 206,63 206,30 190,13 209,75 205,32 206,30 206,63 209,75 190,13 209,75 204,07 7,53 4%
2 ASN 108,36 92,23 96,72 80,54 104,89 92,23 108,36 80,54 96,72 80,54 94,11 11,03 12%
3 GLY 382,84 384,95 372,81 400,51 402,80 384,95 382,84 400,51 372,81 400,51 388,55 11,64 3%
4 ALA 589,49 590,12 557,72 590,54 607,88 590,12 589,49 590,54 557,72 590,54 585,42 15,62 3%
5 VAL 402,77 399,98 415,38 365,71 360,66 399,98 402,77 365,71 415,38 365,71 389,41 22,21 6%
6 MET 46,06 49,73 45,15 40,83 50,87 49,73 46,06 40,83 45,15 40,83 45,52 3,81 8%
7 LEU 260,16 239,87 261,26 231,12 238,21 239,87 260,16 231,12 261,26 231,12 245,42 13,59 6%
8 TYR 136,30 135,95 139,21 136,26 137,86 135,95 136,30 136,26 139,21 136,26 136,96 1,31 1%
9 HCY2 6,46 6,59 6,21 6,01 6,10 6,59 6,46 6,01 6,21 6,01 6,27 0,24 4%
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1. Fenilcetonuria (PKU)

2. enfermedad de la orina con olor a jarabe
de arce(MSUD)

3. Tirosinemia

4. Deficiencia de ornitina transcarbamilasa
(OTC) - (Desorden del ciclo de la Urea)

5. Deficiencia de carbamil fosfato sintetasa |
(CPSI) - - (Desorden del ciclo de la Urea)

6. Deficiencia Arginasa(ARG) - - (Desorden
del ciclo de la Urea)

7. Deficiencia de argininosuccinato liasa
(ASL) - (Desorden del ciclo de la Urea)

8. Deficiencia de argininosuccinato
sintetasa(Citrullinemia, ASS) - (Desorden
del ciclo de la Urea)

9. Homocistinuria

10. Hiperglicemia no cetosica(NKH) (plasma
and CSF)

11. Acidemia Propionica

12. Aciduria metilmalonica

13. Hiperglicemia

14. Histidemia

15. Aciduria alfa-Aminoadipica

16. Aciduria beta-Aminoisobutirica
17. Trastorno de Hartnup (orina)
18. Cistinuria (orina)

19. Cistinosis (orina)
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Seguimiento Programa Corto
1. Fenilcetonuria (PKU)
fenilalanina (Phe) incremento,
Tirosina (Tyr) decremento

2. Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce (MSUD)
. : . I
Leucina (Leu), Isoleucina (lle, Valina (Val) valores muy altos “ K
(| N -
O :
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INVESTIGACION VALORES DE REFERENCIA EN SANGRE SECA QuikaLAB
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QuUIK®LAB | ycyesTA PARA ESTUDIO DE AMINOACIDOS EN SANGRE Quik"
Calle 83 C No. 35-13 -
Rosario,Bogotd - Teléfono: 3243814 4 SECA ww‘.‘l.r..lik.l.i:ln’ )
labquik@quik.com.co
Datos releva ntes: Informacion basica del paciente
Nombre Edad: Peso (aproximadao)
°
Ed d d Preguntas Sl NO

1|¢éSe considera una persona sana?

* COnSU mo de ¢ Ha estado enfermo recientemente?
med |Ca mentos 2 |Si su respuesta es si responda: ; Cuando?
. ’ . Si su respuesta es si; Describa la enfermedad
¢ Clruglas recientes

Hp4 : 3 | Tiene alguna dieta especial?
* Donacion reciente < J P
¢, Cual?
¢ E nfe m Edad 4 Consume alguna clase de complemento proteico? Cual?
¢ D|eta 5 ¢/ Ha donado sangre, plaquetas o plasma en los ultimos 3 meses?
B|Sies mujer ; Esta embarazada, o lo ha estado, en los Ultimos 6 meses?
[ J < 1 ' !
E m ba razo ¢ Esta tomando o ha tomado en los Ultimos dias, algin medicamento,
7
incluido la aspirina?
* Enfermedad ol _ . S
¢ Ha sido sometido a una intervencion quirdrgica recientemente?
hered |ta Ila o ¢, Hay alguna enfermedad hereditaria en su familia?
10 ¢ Ha estado hospitalizado recientemente?

observaciones:
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« METODOLOGIA

* 42 muestras, procesadas por duplicado, en plasma y sangre seca.
* Mas de 3 mil datos adquiridos.

e Pacientes de 22 a 42 ainos

* 19 mujeres

* 24 hombres

* se tomaron en ayunas.

* toda muestra hemolizada fue rechazada

e fueron impregnadas en papel filtro

* se preservaron bajo condiciones iddneas (lugar seco, protegida de luz y ambiente estéril).
Phenylalanine
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Tratamiento estadistico de los resultados Quzillfz% LAB

Se realizo un tratamiento estadistico para asegurar la
confiablidad de los datos obtenidos, se utilizaron dos filtros £$

estadisticos para eliminar datos aberrantes: “

1-se eliminaron datos que tenian una diferencia de mas del
10% con su duplicado

2- se utilizo la prueba de Dixon para eliminar datos
aberrantes.

International Federation
of Clinical Chemisiry
and Laboratory Medicine

Se siguieron las recomendaciones de la IFCC para la
determinacion de valores de referencia:

International Federation of Clinical Chemistry, on the theory of reference values. Part 5. Stistical
treatment of collected reference values. Determination of reference limits. J Clin Chem Clin
Biochem ;25:645-656.
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Taurina R1 Vs R2 - Sangre Seca

N
N
o

Graficas de correlacion Q

Acido Aspartico R1 Vs R2 - Sangre Seca

~
o

=
N
o

?=0,9893

~
o

nmol/ml

wa/&/w

N
o

Taurina R1 nmol/ml

R2 = 0,99727//9/ /
k//}y//////
/
30 130

Taurina R2 nmol/ml

Propiedad intelectual de la Organizacion Quik S.A.S. prohibida su copia o distribucion parcial o completa.

Acido Aspartico R1

2

’

4

Acido Aspartico R2 nmol/ml

uikKsLAB

—




Valores de Referencia Parciales QuikaLAB
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Promedio |Desviacion
PRUEBA DE ANDERSON DARLING PARA NORMALIDAD
200,011 45,787
2i-1 Yi Yn+1-i F(Yi) |F(Yn+1-i)[1-F(Yn+1-i)] Ln(F(Yi)) |Ln(1-F(Yn+1-i)) Si
1 141,37 301,814 0,200 | 0,987 | 0,013 -2,301 -4,336 -0,302
3 144,1385 275,9465 | 0,111 | 0,951 | 0,049 -2,197 -3,024 -0,712
5 148,8525 268,9415 | 0,132 | 0,934 | 0,066 -2,025 2,717 -1,078
7 159,6735 243,828 | 0189 | 0,831 | 0,169 -1,665 1,776 -1,095 Plasma
9 166,2075 239,4715 | 0,230 | 0,806 | 0,194 -1,469 -1,638 -1,271 Valores de referencia pmol/ml
11 166,7875 217,014 0,234 | 0,645 | 0,355 -1,452 -1,035 -1,244
13 170,78 215,544 0,262 0,633 0,367 -1,341 -1,002 -1,384 110’268 289,754
15 171,9615 214,213 0,270 0,622 0,378 -1,309 -0,872 -1,555
17 172,2665 214,1225 0,272 0,621 0,379 -1,301 -0,870 -1,755
19 173,8505 212,081 0,284 0,604 0,396 -1,259 -0,926 -1,887
21 181,368 181,368 0,342 0,342 0,658 -1,073 -0,418 -1,424
23 212,081 173,8505 0,604 0,284 0,716 -0,504 -0,334 -0,876
25 214,1225 172,2665 0,621 0,272 0,728 -0,476 -0,318 -0,803
27 214,213 171,9615 0,622 0,270 0,730 -0,475 -0,315 -0,870
29 215,544 170,78 0,633 0,262 0,738 -0,458 -0,303 -1,003
31 217,014 166,7875 0,645 0,234 0,766 -0,439 -0,267 -0,994
33 239,4715 166,2075 0,806 0,230 0,770 -0,216 -0,262 -0,717
35 243,828 159,6735 0,831 0,189 0,811 -0,185 -0,210 -0,629
37 268,9415 148,8525 0,934 0,132 0,868 -0,068 -0,141 -0,353
39 275,9465 144,1385 0,951 0,111 0,889 -0,050 -0,118 -0,297
41 301,814 141,37 0,987 0,100 0,200 -0,013 -0,106 -0,221
S -20,669
A2 -0,331
como A2 es inferior a A2T(valor critico) de 0,631 es distribucidon normal
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LAB Quik

www.quik.com.co

Calle 63C No.35-13
(+57 1) 2229151 -318271 1649
Linea nacional: 018000 413 613
contact.center@quik.com.co

£ w

@quik.quality @Quik_Quality QuikSAS
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