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CARTERA DE SERVICIOS
CENTRO DE BIOQUIMICA Y GENETICA CLIiNICA. Julio 2025

LABORATORIO DE METABOLOPATIAS (GENETICA BIOQUIMICA)

A) Trastornos del metabolismo intermediario

Estudios iniciales: Aminoacidopatias. Organicoacidurias. Defectos de la 8-oxidacion. Acidosis ldactica y defectos de la
cadena respiratoria mitocondrial. Defectos de ciclo de la urea: hiperamonemias. Enfermedades de depdsito.
Galactosemia. Alteraciones metabolismo purinas. Déficit de Biotinidasa. Otras alteraciones del metabolismo.

Al. Aminoacidopatias
Al.1. Hiperfenilalaninemia (HFA)
a) Fenilalanina, ratio Phe/Tyr por espectrometria de masas en tandem (MSMS)

b) Aminograma por cromatografia intercambio idnico (CIO)
A1.2. Fenilcetonuria (PKU)
a) Fenilalanina, ratio Phe/Tyr por MSMS

b) Aminograma por CIO
A1.3. Defecto en la sintesis del cofactor biopterina (BIOPT (BS))
a) Fenilalanina, ratio Phe/Tyr por MSMS

b) Aminograma por CIO

Al.4. Defecto en la regeneracion del cofactor biopterina (BIOPT(Reg))

a) Fenilalanina, ratio Phe/Tyr por MSMS

b) Aminograma por CIO
A1.5. Tirosinemia (TYR I, TYR II, TYR Ill)
a) Tirosina y fenilalanina por MSMS

b) Aminograma por CIO

c) Succinilacetona por cromatografia de gases/espectrometria de masas (GC-MS) y
MSMS
d) Deteccién de para derivados por Test NN (test nitroso naftol)
Al.6. Enfermedad de Jarabe de Arce (MSUD)
a) Leucina, Isoleucina, Aloisoleucina y Valina por CIO

b) Leucina+lsoleucina, Valina por MSMS

c) a-Cetoacidos de cadena ramificada por GC-MS

d) a-Cetoacidos por Test NDPH (test de 2,4 dinitrofenilhidrazina)
A1.7. Homocistinuria (HCY)

a) Homocistina por CIO

b) Metionina y homocistina por MSMS

c) Aminograma por CIO

A1.8. Hiperglicinemia no cetdsica (NKHG)
a) Glicina por CIO y MSMS
A1.9. Cistinuria
a) Cistina, Lisina, Citrulina, Arginina por CIO y MSMS




b) Cistina (Test de Brand cualitativo)

A1.10. Citrulinemia tipo I y Il (CIT-1 y II)

a) Aminograma por CIO

b) Citrulina por MSMS y GC-MS

c) ordético por MSMS

A1.11. Aciduriaargininosuccinica (ASA)

a) acido argininosuccinico por CIO y MSMS

A1.12. Hipermetioninemias (Met)

a) Metionina por MSMS

b) Aminograma por CIO

Al1.13. Argininemias

a) Arginina por MSMS

b) Aminograma por CIO

A1.14. HHH (hiperamoniemia, hiperornitinemia, homocitrulinuria)

a) ornitina por MSMS

b) Aminograma por CIO

¢) homocitrulina por MSMS

A1.15. Iminoglicinuria

a) prolina e hidroxiprolina por MSMS

b) Aminograma por CIO

A2. Organicoacidurias

A2.1. AciduriaGlutarica (GA-1)

a) Ac. Glutdrico, Ac, 3-OH-glutarico por GC-MS

b) Glutarilcarnitina por MSMS

c) Aminograma por CIO

A2.2. AciduriaMetilmaldnica (MMA, MUT, Cbl A, B)

a) Ac. Metilmaldnico, Ac. Metilcitrico, Ac. 3-OH-propionico por GC-MS.

b) Propionilcarnitina, carnitina libre por MSMS

c) Aminograma por CIO

A2.3. Acidaria Metilmalénica (Cbl C, D) con homocistinuria

a) Ac. Metilmaldnico, Ac. Metilcitrico, Ac. 3-OH-propionico por GC-MS

b) Propionilcarnitina, carnitina libre por MSMS

c) Aminograma por CIO

d) homocistina por MSMS

A2.4. AciduriaPropidnica (PA)

a) Ac. Metilcitrico, propionilglicina, tiglilglicina por GC-MS

b) Propionilcarnitina, carnitina libre por MSMS

c) Aminograma por CIO

A2.5. Acidurialsovalérica (IVA)

a) Isovalerilglicina, 3-OH-isovalérico por GC-MS

b) Isovalerilcarnitina, carnitina libre por MSMS

c) Aminograma por CIO

A2.6 Deficiencia de Biotinidasa (BIOT)

a) Ac lactico, Ac. Metilcitrato, Ac. 3-OH-propionico, Ac. 3-OH-isovalerico por GC-MS.




b) 3-OH-isovalerilcarnitina, tiglilcarnitina, carnitina libre por MSMS

c) Actividad de biotinidasa por test cualitativo

d) Actividad de biotinidasa por test cuantitativo

A2.7 Isobutirilglicinuria (IBG)

a) isobutirilglicina por GC-MS

b) butirilcarnitina, carnitina libre, carnitina total por MSMS

c) Aminograma por CIO.

A2.8 2-metilbutirilglicinuria (2-MBG)

a) 2-metilbutirilglicina por GC-MS

b) isovalerilcarnitina, carnitina libre, carnitina total por MSMS

c) Aminograma por CIO

A2.9 Beta-cetotiolasa (BKT)

a) 2-metil-3-OH-butirico, 3-OHbutirico, tiglilglicina por GCMS

b) 3-OHisovalerilcarnitina, tiglilcarnitina, carnitina libre, carnitina total por MSMS

c) Aminograma por CIO

A2.10 Aciduria 2-metil-3-hidroxibutirica (2 MBG)

a) 2-metil-3-OH-butirico, 3-OH isovalérico, 2-etilhidracrilico, tiglilglicina por GCMS

b) 3-OHisovalerilcarnitina, carnitina libre, carnitina total por MSMS

c) Aminograma por CIO

A2.11 Beta-metilcrotonilglicinuria (3-MCC)

a) Beta-metilcrotonilglicina, acido 3-OHisovalérico por GCMS

b) 3-OHisovalerilcarnitina, carnitina libre, carnitina total por MSMS

c) Aminograma por CIO

A2.12 Aciduria 3-OH-3-metilglutarica (HMG)

a) 3-OH 3-metilglutarico, 3-OH-isovalérico, 3-metilglutacénico, 3-metilglutarico y 3-
metilcrotonilglicina por GCMS

b) 3-hidroxi-isovalerilcarnitina (C50H) y 3-metilglutarilcarnitina (C6DC) , carnitina libre,
carnitina total por MSMS

c) Aminograma por CIO

A2.13 Aciduriaetilmaldnica

b) Acidos etilmaldénico y metilsuccinico por GCMS

b) isobutirilcarnitina, carnitina libre, carnitina total por MSMS

c) Aminograma por CIO

A2.14 Aciduriamaldnica

c¢) Acido malénico por GCMS

b) Carnitina libre, carnitina total por MSMS

c) Aminograma por CIO

A2.15 Deficiencia multiple de carboxilasas/defholocarboxilasasintetasa (MCD)

a) Ac lactico, Ac. Metilcitrato, Ac. 3-OH-propionico, Ac. 3-OH-isovalerico por GC-MS

A2.17 Aciduria 3-metilglutacénica (tipos | al V)

a) 3-metilglutacdnico, 3-metilglutdrico, aconitico, succinico y 2-cetoglutarato por GC-
MS

b) 3-OH isovalerilcarnitina, carnitina libre, carnitina total por MSMS

c) Aminograma por CIO

A2.18 Aciduriafumarica




a) acido fumarico por GC-MS

b) acido fumarico por MSMS

A2.19 Aciduriapiroglutamica

a) acido piroglutamico por GC-MS

b) acido piroglutamico por MS-MS

A3. Defectos de la B-oxidacidn

A3.1. Defecto de la Acil-Carnitina deshidrogenasa de cadena corta (SCAD)

b) Butirilcarnitina, carnitina libre, carnitina total por MSMS

A3.2. Defecto de la Acil-Carnitina deshidrogenasa de cadena media (MCAD) (**)

a) Ac. dicarboxilicos, hexanoilglicina, suberilglicina por CG-MS

b) Octanoilcarnitina, carnitina libre por MSMS

c) a-Cetoacidos por Test NDPH

A3.3. Defecto de la Hidroxiacil-Carnitina deshidrogenasa de cadena larga (LCHAD) (**)

a) Hidroxiacidos de cadena larga por GC-MS

b) 3-OH Palmitoilcarnitina (C160H); 3-OH Palmitoleilcarnitina (C16:1-OH); 3-OH
Oleilcarnitina (C18:1-OH); 3-OH Estearoilcarnitina (C18-OH) por MSMS
A3.4. Defecto de la Hidroxiacil-Carnitina deshidrogenasa de cadena muy larga (VLCAD) (**)
a) miristodienoilcarnitina (C14:2); miristoleilcarnitina (C14:1); miristoilcarnitina (C14)
por MSMS
A3.5. Deficiencia de la proteina trifuncional (TFP)
a) Hidroxiacidos de cadena larga por GC-MS
b) 3-OH Palmitoilcarnitina (C160H); 3-OH Palmitoleilcarnitina (C16:1-OH); 3-OH
Oleilcarnitina (C18:1-OH); 3-OH Estearoilcarnitina (C18-OH) por MSMS
A3.6. Defecto primario de captacidn de carnitina (CUD)
a) Carnitina libre por MSMS
A3.7. Déficit de carnitina-acilcarnitinatranslocasa (CACT)
a) Determinacidn de acilcarnitinas de cadena larga (C16, C16:1, C18, C18:1y C18:
2) carnitina libre y total por MSMS
A3.8. Deficiencia de carnitinapalmitoiltransferasa | (CPT 1)
a) Carnitina libre, C16 (palmitoilcarnitina), C18 (estearilcarnitina), carnitina total por
MSMS
A3.9. Deficiencia de carnitinapalmitoiltransferasa Il (CPT Il)
a) Carnitina libre, C16 (palmitoilcarnitina), C18 (estearilcarnitina), C18:1, C18:2, carnitina
total por MSMS

A3.10 Aciduriaglutarica tipo Il (GLUT Il) o deficiencia multiple de acilCoA deshidrogenasa
(MADD)
a) acidos 2-OHglutarico, 3-OHisovalérico, 4-OHbutirico, 5-OHhexanoico, etilmaldnico,
glutarico, dicarboxilicos, 2-metilbutirilglicina, isobutirilglicina e isovalerilglicinapor
GC-MS
b) C4-C18 saturadas e insaturadas (C5, C8, C10, C14, C14:1), carnitina libre, carnitina total
por MSMS

c) Aminograma por CIO

A4. Acidosis Lactica congénita y defectos de la cadena respiratoria mitocondrial
a) Lactato y Piruvato

b) B-Hidroxibutirato y Acetoacetato




c) a-Cetoacidos por Test NDPH

d) Acidos organicos por GC/MS

e) Aminograma por CIO

A5. Defectos del Ciclo de la Urea (Hiperamonemias)

A5.1. Deficiencia de la Ornitinatranscarbamilasa (OTC)

a) Aminograma (Gln, Cit) por CIO

b) Deteccidn acido ordtico u uracilo por GC-MS

c) Citrulina y ordtico por MSMS

A5.2. Acidemiaargininosuccinica (ASL)

a) Ac. Argininosuccinico, citrulina y lisina por CIO

b) Deteccién 4cido ordtico u uracilo por GC-MS

c) Deteccién acido Argininosuccinico por MS-MS

A5.3. Deficiencia de N-acetilglutamatosintetasa (NAGS)

a) Aminograma por CIO

b) Deteccién 4cidos organicos por GC-MS

A5.4. Deficiencia de carbamil fosfato sintetasa (CPS-1), ASA, Arginasa)

a) Aminograma por CIO

b) Deteccién 4cidos organicos por GC-MS

A5.5. Deficiencia de argininosuccinatosintetasa (ASA)

a) Aminograma por CIO

b) Deteccidn 4cidos organicos por GC-MS

A5.6. Deficiencia de arginasa

a) Aminograma por CIO

b) Deteccién acidos organicos por GC-MS

c) orético por MS-MS

A6. Enfermedades de depdsito

A6.1. Mucopolisacaridosis

a) Glucosaminglicanos totales (DMB)

A7. Defectos congénitos de Glicosilacion

A7.1. Perfil de isoformas de transferrina. EC

A7.2. %Transferrina deficiente en carbohidratos EC

A8. Otras patologias

A8.1. Alteracion del metabolismo de las purinas. Deficiencia de adenilosuccinatoliasa

a) Deteccidn de succinilpurinas (Test de SAICAR)

A8.2. Deficiencia de sulfito oxidasa:(deficiencia cofactor molibdeno)

a) Deteccidn de sulfitos por sulfitest

b) Sulfocisteina por CIO

c) Sulfocisteina por MSMS

A8.3. Galactosemia clasica (**)

a) Galactosa-1-fosfato en eritrocitos

b) aminodcidos por CIO

A8.4. Intolerancia proteica lisinurica

a) Ordtico y uracilo por CG-MS




b) aminoacidos por MSMS

c) aminodcidos por CIO

A8.5. Hipotonia con cistinuria

a) aminoacidos por CIO

A8.6. Xantinuria

a) xantina por MSMS.

A8.7. Enfermedad de Canavan

a) N-acetilaspartico por MSMS

b) N-acetilaspartico por GCMS

A8.8. Alcaptonuria

a) Acido homogentisico por MSMS

b) Acido homogentisico por GCMS

A8.9. Hiperoxaluria

a) Acido glicélico por MSMS

b) Acido glicélico, glicérico y oxalico por GCMS

A8.10. Aciduriamevaldnica

b) Acido mevaldnico y mevalonolactona por GCMS

B) Deteccion precoz neonatal de metabolopatias (cribado neonatal "prueba talon")*

B1. Hipotiroidismo congénito primario

a) Determinacidn TSH por enzimoinmunoensayo (ELISA)

b) Determinacidn T4 por enzimoinmunoensayo (ELISA)

B2. Aminoacidopatias

a) Aminoacidos por MSMS

b) Aminodcidos por CIO

B3. Organicoacidurias

a) Acilcarnitinas por MSMS

b) Acidos orgénicos y acilglicinas por MSMS

B4. Alteraciones de la B-oxidacion mitocondrial de los acidos grasos

a) Acilcarnitinas por MSMS

b) Acidos orgénicos y acilglicinas por MSMS

B5. Fibrosis Quistica IRT

a) Determinacion de IRT por enzimoinmunoensayo (ELISA)

B6. Cistinuria

a) Determinacién de Cistina por Test de Brand

b) Determinacion de Cistina por MSMS

B7. Deficiencia de Biotinidasa

a) Actividad de biotinidasa por test enzimatico

B8. Hemoglobinopatias

a) anemia falciforme

b) rasgo drepanocitico

c) otras variantes de hemoglobina

B9) Hiperplasia Suprarrenal Congénita

a) determinacién de 17-hidroxiprogesterona por ELISA

C) Asesoramiento Genético de las alteraciones detectadas.




D) Monitorizacion bioquimica de pacientes con alteracion metabdlica.

El panel de enfermedades detectadas mediante el Programa de Cribado Neonatal de la Region de Murcia puede
consultarse en https://www.murciasalud.es/web/centro-de-bioquimica-y-genetica-clinica/enfermedades-detectables-

mediante-cribado-neonatal

Tiempo de respuesta del Laboratorio de Metabolopatias:

» Informes selectivos: 2 meses

» Informes selectivos urgentes: 7dias

» Informes Cribado Neonatal (3 dias laborables tras la recepcién de las

muestras)

Notas:
1.- Los resultados positivos son comunicados en menos de 24h tras su deteccion
2.- Es responsabilidad del médico peticionario solicitar y custodiar el debido
Consentimiento Informado.
3.- Los tiempos de respuesta pueden verse afectados por la coincidencia de dias
festivos en el calendario.
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