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ENFERMEDADES GENETICAS DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL

1 l l
Enfermedad de Tay-Sachs Enfermedad ) )
Enfermedad de Charcot- Fenilcetonuria
Marie-Tooth l de Wuson l
l La er.1fermedad d,e Tay-Sachs es. causada por Los pacientes con enfermedad de Es una alteracion congénita del
Los pacientes muestran semiologia "2 2N'tes patogenicas (mutaciones) en el Wilson presentan mutaciones enel 1 raholismo causada por la carencia de
polineuropatica motriz y sensitiva gen )IEXA' gen ATP7B, localizado en el la enzima fenilalanina hidroxilasa, lo que
cromosoma |3, que codifica una se traduce en la incapacidad de sintetizar
proteina necesaria para eliminar el el aminoécido tirosina a partir de
fenilalanina en el higado. Es una

Cuando hay mutaciones en el gen HEXA, la
enzima es deﬁCiente, Y los gangliésidos, en cobre sobrante desde el interior de
particular el gangliosido GM2, se acumulan

la celula hepatica a la bilis. enfermedad congénita con un patrén de
herencia autosémico recesivo.

'

(debilidad y atrofia
distal en los miembros inferiores,
anomalias de la marcha y caidas

frecuentes) y pie cavo ) )
en las células, especialmente en las
neuronas enlel cerebro. Puede manifestarse como
enferr.l?ec-lad hepatica, neurologlc-a, O  lafenilalanina se acumula y resulta téxica
psiquiatrica. La forma de afectacion para el sistema nervioso central,
ocasionando dano cerebral.

La herencia es autosomica recesiva. El
hepatica, mas frecuente en nifios y

La enfermedad de CMT es casi

(pséiomﬁgs EZE:E;:;::?;&Z?Q diagnodstico dellz-i -enfermedad de Tay?Sachs
y han Sido imp|icados méS de 30 se ha..ce con anahSl.S de Sangre que mlden Ia, adolescentes’ Prese.nT_a un, e‘spectro
a.;\thldad derla enZlmaI beta-he;(osamlrll‘dasa que va de la h-epat|-t|s cronica a la o6 primeros S|'ntomas de la
YR\ Iigg-on fas pruebas geneticas CIFrosIs. fenilcetonuria se manifiestan algunas
semanas después del nacimiento,

' Suele cursar con sintomas iniciandose con una elevacion de la
inespecificos como cansancio, fenilalanina en el plasma hasta un nivel 30

genes patogénicos, hay formas

ligadas a X y autosomicas recesivas,
El primer sintoma puede ser una respuesta

incluso se ha comunicado
mutaciones en el ADN ) ;
: . de sobresalto exagerada al ruido. Los bebés
mitocondrial que muestran un ca f de la enf dad
. . con esta forma de la enfermeda ardi ' i .
fenotipo CMT-like). : der los hitos del d : perdida de apetito o molestias veces superior al normal y por la
comienzan a perder los hitos del desarrollo ' iagnosti ., . 0
( L, P) q ¢ abdominales, y el diagnostico en excrecion de acido fenilpiruvico por la
: regresion) como rodar y sentarse .
El tratamiento de la enfermedad es 8 " Y Y estos casos se debe sospechar en orina.
desarrollan debilidad muscular, que de cualquier paciente de edad inferior a
40 anos

de soporte. La A
forma gradual, resulta en paralisis

esperanza de vida no esta acortada



