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/Tales como

Xantomasis

cerebrotendinosa

Leucodlstrofla metacrcmatlca

Sintomas

-Diarrea crénica
Causada por

-Cataratas
-Problemas mentales Es
::éa”toma_‘s Mutaciones en el
St gen CYP27A1
Causa
Sintomas

-Espasticidad

Mutaciones en
genes ARSA y

Enfermedad caracterizada por
el almacenamiento anormal de
lipidos en diversas dreas del

cuerpo

PSAP

También

-Insensibilidad en extremidades
-Crisis epiléptica, paralisis, cegue-
ra, afaia, movimientos anormales
del globo ocular, atrofia del NC
optico, pérdida de la audicion

También signos cerebelosos
cambios en el comportamiento,

agresion, depresion, intento de
Por ende

/

suicidio.

Las personas cumulan nédulos
grasos llamados xantomas en
el cerebro y los tendones

[Enfermedad de Wilson]

Es

A

Enfermedad de
Tay-Sachs

Sintomas

Causa
Sint
‘ INEMES  Anomalia genética que

cobre sético, el cual

Autosok

I'ECESIVE

Probable mutacién en
el gen ATP7B que
codifica un transporta-
dor de cobre

comao cerebro e higad

origina un alto nivel de

se acumula en tejidos

Mutaciones en gen

HEXA, autosdmica
recesiva

0

Enfermedad heredltaria
que se caracteriza por el
cumulo de gorduras llama-
das sulfatidos en las cél.
en especial del Sn

Resulta

En destruccion progresiva
de la sustancia blanca del
cerebro

-Postural anormal de brazos y piernas
-Demencia, delirio, ataxia, distension
abdominal, neurosis, esplenomegalia
hematemesis, movimientos lentos
temblores y movimientos anormales

Infantil: respuesta de
sobresalto exagerada

al ruido

-Juvenil: infecicones

frecuentes, problemas
de conducta, pérdida de
control de |habla, movimiento

Enfermedad neuroldgica
degenerativa hereditaria
rara

y funcién mental, pueden
perder la vision




