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ENFERMEDAD DE HERS

La enfermedad de Hers es una enfermedad metabdlica rara hereditaria que se caracteriza
por el deposito de glucdgeno en el higado. También se denomina Enfermedad por Depdsito
de Glucogeno, Tipo VI, Glucogénesis por Déficit de Fosforilasa Hepatica, Glucogénesis
Tipo VI, Déficit de Fosforilasa Hepatica o Enfermedad por Depdésito de Glucégeno por
Déficit de Fosforilasa.

CAUSAS-ETIMOLOGIA

La enfermedad de Hers esta causada por un déficit congénito de la enzima (sustancia
proteica capaz de activar una reaccion quimica definida) llamada Fosforilasa hepatica, que
es necesaria para convertir el glucégeno en glucosa, la sustancia de la que el organismo
obtiene la energia.
Estos errores en el metabolismo que afectan a la formacion y utilizacion del glucégeno, da
lugar a un depdsito o acumulo en concentraciones anormales en el higado.
El diagnéstico definitivo se lleva a cabo mediante determinacién de los niveles de la enzima

Fosforilasa hepética.

CUADRO CLINICO

Los pacientes presentan; el riesgo de formaciéon de adenoma hepéaco en la infancia tardia
y la adultez es mayor. Estas caracteristicas clinicas y alteraciones bioquimicas

generalmente se resuelven por la pubertad. La mayoria de los adultos son asintomaticos.

La hipoglucemia puede ocurrir durante el embarazo. Ademas, los pacientes pueden
presentar elevacion de las transaminasas en suero, hiperlipidemia, hipotonia y debilidad
muscular. Variantes raras pueden tener acidosis renal, miopia, neuropatia periférica,

miocardiopatia y pueden ser mortales.

La presentacibn mas comudn es en nifios de 1 a 5 afios, con antecedentes de abdomen
prominente, retraso del crecimiento, y retraso en los hitos del motor. Estos nifios también

pueden tener antecedentes de hipoglucemia leve en ayunas e hipotonia.

Puede presentar hipoglucemia (niveles bajos de glucosa, azlcar en sangre) moderada,
hiperlipidemia (aumento de lipidos en sangre) y cetosis (niveles elevados de acetonay otros
cuerpos cetonicos en sangre) en grado leve. No afecta al tejido muscular del corazén ni al

musculo esquelético.



Los sintomas no son siempre evidentes durante la nifiez, incluso la hepatomegalia
(aumento de tamafio del higado) y el retraso en el crecimiento mejoran con la edad y
pueden desaparecer en la pubertad.

El tratamiento es sintomatico, aunque la mayoria de los pacientes no requieren tratamiento.

CONCLUSION

Como ya se explicé, la enfermedad de Hers es una enfermedad hereditaria por lo que se
presenta desde temprana edad, aunque no siempre. Un dato que no se hizo mencién
pero que es importante recalcar es que esta es una enfermedad monogenética que altera
el cromosoma 14. Es también una enfermedad autosémica recesiva, es decir, que tanto la
madre y el padre son solo portadores del gen Glucégeno Fosforilasa L, pero esto no
determina en su totalidad de que sus descendientes hereden esta enfermedad, se estima
solo un 25% de probabilidad de padecerla, el otro 25% es una probabilidad de no

heredarla, mientras que los 50% restante indicaria ser portador igual que sus padres.

Esta enfermedad se caracteriza por el depdsito de glucégeno en el higado. La glucosa es
la principal fuente de energia, esta misma se almacena en el higado principalmente
cuando el cuerpo no necesita usar la glucosa, este almacenamiento se descompone
creando varias moléculas conectadas entre si y que lleva por nombre glucoégeno.
Entonces esta enfermedad se da por una deficiencia de glucégeno Fosforilasa (que
también recibe ese nombre) al haber esta deficiencia no se produce la fosforilacion del
glucogeno a glucosa 1 fosfato y posteriormente a glucosa 6 fosfato, por lo tanto produciria

en el paciente hipoglucemia.

Se considera una enfermedad muy rara, se estima que ocurre un caso por cada 20 a 25

mil personas y que es mas comun en nifios de 1 a 5 afios.
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