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Leucodistrofias

'

Enfermedades raras que
afectan las células del cerebro

v

Afectan la vaina de mielina, el
material que rodea y protege
las células nerviosas.

'

( Trastornos Genéticos
que afectan el SNC

Son causados por una
variacion o mutacién en un gen,
Una variacién o alteracion es
una forma diferente de un gen

v

fenilcetonuria

v

v
Enfermedad de Wilson

v

Dafo en la vaina hace mas lentos
0 bloquea los mensajes entre el
cerebro y el resto del cuerpo

Trastorno genético en el cual
el organismo no puede
procesar parte de una
proteina llamada fenilalanina

Trastorno hereditario poco
frecuente que hace que el
organismo no pueda
deshacerse del cobre adicional

Eso conduce a problemas de:

Movimiento
Habla
Vista
Audicion

.

v

Cuando los niveles de
fenilalanina suben demasiado,
esta proteina puede dafar el
cerebro y causar una
discapacidad intelectual grave

v

Higado libera el cobre que
no necesita en la bilis, un
liquido digestivo. En
personas con la enfermedad
de Wilson, el cobre es
liberado directamente en el
torrente sanguineo

Enfermedad de Tay-Sachs

Acumulacion de una sustancia
grasosa en el cerebro

\ 4
Esta acumulacién destruye las
neuronas y causa problemas
fisicos y mentales.

A

Recién nacidos con la enfermedad
de Tay-Sachs parecen
desarrollarse normalmente durante
los primeros meses de vida

A

Capacidades mentales y fisicas
se van deteriorando.

A 4

Desarrollo mental y fisico

A4

Suelen aparecer durante
la infancia o la nifiez

A4

No existen curas para ninguna
de las leucodistrofias. Las
medicinas, la terapia del
lenguaje y la fisioterapia pueden
ayudar con los sintomas

Retraso de las habilidades mentales
y sociales.

Tamano de la cabeza mucho mas
pequefio de lo normal.

Hiperactividad.
Movimientos espasmodicos de

v

Esta presente al nacer,
pero los sintomas
comienzan entre los 5y
35 afios de edad

v

brazos y piernas.
Discapacidad mental.
Convulsiones.

El trastorno empieza afectando al
higado, el sistema nervioso
central o ambos al mismo tiempo

El nifio pierde la vista, la audicion
y no puede tragar. Los musculos
empiezan a atrofiarse y se
produce una paralisis

v

Causa es una mutacion de un
gen, ambos padres deben tener
el gen. Si lo tienen, hay un 25%
de probabilidades que los
menores desarrollen la

Erupcién cutanea.
Temblores.

v

Tratamiento para la FCU es una dieta con
alimentos con baja cantidad de proteinas

.

Tratamiento consiste en
medicamentos que
eliminan el cobre adicional
del cuerpo

enfermedad
v

No existe una cura, medicinas y
una buena nutricion pueden
ayudar con algunos sintomas.
Algunos nifios necesitan de
sondas para alimentarse




Bibliografia

Casilla, 1. W. (2016). Molecular pathology: Applications of molecular biological techniques in pathology. Revista medica de Chile.

Murphy, Travers, P., & Walport, M. (2009). Inmunobiologia de Janeway. Mexico: 7a Edicion.



