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La enfermedad de Cori-Forbes tambien conocida
como glucogenesis tipo Ill, es un desorden
metabdlico autosémico recesivo, causado por la
deficiencia de la enzima desramificante del —1—

glucogeno y asociado a una acumulacion de Enlarged liver
glucogeno con cadenas anormalmente cortas. La

mayoria de los pacientes tienen deficiencia de esta

enzima tanto en el higado como en el musculo pero

cerca del 15% tienen deficiencia de la enzima unicamente en el higado, al ser una
enfermedad autosomica recesiva, afecta por igual a hombres y mujeres y esta
distribuida por varias razas y grupos étnicos. Se estima que en Europa se da un
caso por cada 80.000 nacidos vivos. Los sintomas mas comunes en neonatos con
la glucogenosis tipo Il son: temblores, sudoracion, irritabilidad, apnea, coma,
hipotonia, letargia, alteraciones nutricionales, dificultad respiratoria, bradicardia y
muerte subita. Los lactantes pueden manifestar, ademas de aquellos observados
en neonatos, estos otros sintomas: malestar después de una siesta o del suefio
nocturno, retraso en el crecimiento, muy buen apetito a pesar del pobre crecimiento,
circunferencia abdominal creciente (poco frecuente), sintomas que sugieren
hipoglucemia asociada a una enfermedad intercurrente.

Se caracteriza por hipoglucemia, hepatomegalia y miopatias progresivas. El
analisis molecular del gen AGL ha evidenciado mutaciones que difieren segun la
poblacién estudiada. En la actualidad, no existen reportes que describan
mutaciones en el AGL de pacientes colombianos con esta condicién.

Se puede obtenrer informacion sobre esta enfermedad en los anlisias de
laboratorio que se pueden hacer como por ejemplo, los niveles de la sangre,
tambien la funcion hepatica, perfil lipidico,los cuerpos cetonicos, los niveles de
lactato y acido urico en la sangre, los valores de cretinina quinasa serica.

Clinica y diagnostico

La forma hepatica se caracteriza por hepatomegalia y abdomen protruyente,
obesidad de tronco, cara de mufieca, hipotonia, retardo de crecimiento y retardo
del desarrollo motor en el primer afio. Los sintomas tienden a desaparecer llegada
la adolescencia. Existe una forma mixta hepatica y muscular que es la mas
frecuente y en la cual entre la segunda y tercera década de la vida aparece una
degeneracion muscular miopatica y neurogénica. También se ha descrito
miocardiopatia.

Normal liver size



Los pacientes presentan aumento de transaminasas, fibrosis periportal, y cirrosis
micronodular. Se produce ictericia y aumento de creatinquinasa muscular, lo que
contribuye a la miopatia. Ademas puede existir cetosis de ayuno,
hipercolesterolemia e hiperbetalipoproteinemia sin hipertrigliceridemia. Estas
anormalidades generalmente mejoran con la edad y la hepatomegalia retrocede,
pero pueden producir fibrosis cronica que ocasiona cirrosis a largo plazo en un
numero pequefos de nifios con esta forma de presentacion (1,2,5).

Conclusiones:

Se ha mencionada que la enfermedad de cori forbes es aquella que dafia nuestro
organismo, ya que hay un errror en la enzima que hay tipos desde que naces
hasta que eres grande, lo cual lo mas entendible es que es un alamacenamiento
de glucogeno lo cual es un transtono metabolico autosomico recesivo causado
por mutaciones en el gen AGL que codifica las enzimas de glucogeno. El gen AGL
esta localizado en el cromosoma 1p21.2 y consta de 35 exones que incluyen una
secuencia genomica de 85 kb, Actualmente, el diagndstico definitivo de la enfer-
medad se establece mediante estudios molecu- lares no invasivos que detectan
las mutaciones del gen AGL en pacientes con sospecha clinica y bioquimica de la
enfermedad. Esta tecnologia ha desplazado los métodos utilizados en el pasado,
como la biopsia hepatica y la de musculo, con las cuales se evidencia la
acumulacion de glucégeno anormal (dextrina limite) en los hepatocitos y las
alteraciones histologicas musculares, esta enfermedad afecta al higado, el
musculo esqueletico y el cardiaco.
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