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Aspectos bioquimicos en la patologia de dive
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enfermedades: errores congeénitos del metabolismo
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INTRODUCCION

Guantanamo. Cuba.

Los errores congeénitos del metabolismo
son aguellas enfermedades moleculares
en las cuales la proteina afectada es una
enzima.

En muchos casos se desconoce si el
defecto enzimatico se debe a que la
enzima esta alterada estructuralmente, y
por ello carece de actividad, o sI es que
no se sintetiza en las cantidades
suficientes.

OBJETIVO

Objetivo: caracterizar las alteraciones
gue inciden en la aparicion de los errores
congenitos del metabolismo de algunas
enfermedades .

METODO

Se realizd una busqueda y revisidn en
idioma espainol con informacion de los
anos 2020-2023 en el buscador Google
Académico. Criterio de  seleccion:
articulos completos, con referencias
disponibles, que se refirieran al objetivo
general del trabajo y publicaciones en
idioma espanol. Se utilizaron los métodos
de analisis- sintesis, que posibilitaron la
Interpretacion de la bibliografia
encontrada Yy la organizacion del
conocimiento.
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Organs Affected by Galactosemia

RESULTADOS

* Galactosemia: deficiencia de la galactosa-1-P uridil
transferasa. La ausencia provoca aumento en la
concentracion de la galactosa-1-P que es muy toxico
para higado y SNC. Diagnostico de certeza:
dosificacion de la enzima en eritrocitos.

J Enfermedad de Tay Sachs: la enzima deficiente
es la hexosaminidasa A que hidroliza el enlace
glicosidico que une la N-acetil-galactosamina terminal
gel gangliosido GM2 y lo convierte en GMS3.
Diagnostico de certeza: dosificacion de la
hexosaminidasa A en células cultivadas de liquido
amniotico.

» Enfermedad de Gaucher: déficit en la enzima
glucocerebrosidasa, con la consiguiente acumulacion
intracelular de glucocerebrosidos. Diagnostico de
certeza: la aspiracion de la médula osea.

v Fenilcetonuria: se debe a la ausencia de actividad
de la enzima fenilalanina- hidroxilasa hepatica que
convierte la fenilalanina en tirosina. La ausencia
provoca aumento de fenilalanina en todos los liguidos
corporales. Diagnostico de certeza: prueba de Guthrie

CONCLUSIONES

El numero de enfermedades moleculares crece
constantemente, en parte por la descripcion clinica de
nuevos sindromes Yy en parte por la tipificacion
bioquimica de las deficiencias moleculares. En los
ultimos anos, el desarrollo de la biotecnologia ha
abierto nuevas perspectivas para el diagnostico vy
tratamiento. En Cuba se llevan adelante programas
de salud para la erradicacion y reducir incidencia con
procedimientos de diagnostico prenatal.
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