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Trastornos de los neurotransmisores monoaminicos

Sindromes neurolégicos de aparicidon en la infancia con predominio de trastornos

motores, debido a defectos en la biosintesis, degradacion o transporte de dopamina,
norepinefrina, epinefrina y serotonina
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El laboratorio clinico en el diagndstico de transtornos
en la neurotransmision monoaminica

Vitamina B6

en LCR
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El laboratorio clinico en el diagndstico de transtornos
en la neurotransmision monoaminica

Pterinas
en LCR

Vitamina B6
en LCR

- Preanalitica: recoger el LCR en diferentes fracciones (gradiente
rostrocaudal), centrifugar si contaminacién hematica, proteger de la luz
(pterinas) y congelar a -809C.

- Estudios genéticos y actividades enzimaticas.
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- HPLC con detector electroquimico. Detectamos: 5HTrp,
S5HIIA; 30MD, HVA, MHPG.
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- HPLC con detector electroquimico. Detectamos: 5HTrp,
S5HIIA; 30MD, HVA, MHPG.
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DEFECTOS EN DAT1
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Kurian et al, 2009
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Clinica: hipotonia neonatal, estrabismo
alternante, distonias, trastornos de
control de temperatura, epilepsia,
alteraciones de postura y tono,

hipersalivacién y disfagia. GTPCH AD y SR:

fenotipo de distonia sensible a levodopa

Hay defectos que cursan con
hiperfenilalaninemia: CRIBADO

HPLC con detector de fluorescencia.
Detectamos: biopterina, neopterina,
primapterina (sepiapterina)

La neopterina incrementa en procesos
infecciosos y/o inflamatorios del SNC.
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Pterinas

en LCR

- Clinica: hipotonia neonatal, estrabismo
alternante, distonias, trastornos de
control de temperatura, epilepsia,
alteraciones de postura y tono,

hipersalivacién y disfagia. GTPCH AD y SR:

fenotipo de distonia sensible a levodopa

- Hay defectos que cursan con
: CRIBADO

- HPLC con detector de fluorescencia.
Detectamos: biopterina, neopterina,
primapterina (sepiapterina)

- La neopterina incrementa en procesos
infecciosos y/o inflamatorios del SNC.
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Detailed clinical history, examiration, and videos
Meonatal encephalopathy, developmental delay,
extrapyramidal tract features, pyramidal tract features,
autonomic featwres, neuropsychiatric symptoms
[ystoni, tremor, and Parkinsonian features
Diurnal ariation * ¥
- - . Comsider oerebral palsy but might need to
MR braim scan and geretic, biood, wine, and _— 7 ;
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Diagnastic tral of Universal Phe newbom C5F neuratransmitbers \ Meurometabolic dsonders, MELA,
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Fhe level mormal Phe level abmormal HYA abnosmal HYA normal
y ‘-"_"""F'f ‘l‘ l‘
L HED N MECD LHED i WECD THED +
LBEID 1;?; J B TEsD L1BiD LHVA
1
15=HIAk
| LHVA 1OMD
LH R LHVA LHVA 15aHikA LHVA T L-dopa THVA M HWVA
15-HEAK | | ] SHIAA LA 1 Falate L GaHAA | M AADC GaHILAA| |1 5-HIAK
y v + + B - I ® -
AD GTPCH=D SRaDr AR GTFH=D DHPR=D FTPE-D IF'I.P'-[:E P=DE* DTS DD
| | | 1 ] 1 1 I ]
GrHL SPR GrHI L PTS ™ PEPO ALDHTAL SLOGAZ
[ Clinécal signs and sympéoms [ General newddogical and bicchemical investigations and trial themapies for dagnesis [ Meurological diagnoeis
] Meonatal bood spot screening ] Metabalites, cofactors, and enzymes [ Geres causing neurological deorders




t) SJ Sant Joan de Déu

Barcelona - Hospital

- Clinica: epilepsia neonatal farmacorefractaria:
PNPO / defecto antiquitina

Vitamina B6

- HPLC con detector de fluorescencia. Detectamos:
en LCR piridoxal 5 fosfato (PLP)
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Vitamina B6

en LCR

HPLC con detector de fluorescencia

Clinica: epilepsia neonatal farmacorefractaria:
PNPO / defecto antiquitina

Detectamos: piridoxal fosfato
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