
“ Enfermedad en relacion al glucogeno ”


· La glucogenosis

[bookmark: _GoBack]Es un conjunto de enfermedades metabólicas caracterizadas por un trastorno del  metabolismo  del  glucógeno. 
Son trastornos del metabolismo de los hidratos de carbono y se deben a deficiencias de enzimas que intervienen en la síntesis o la degradación del glucógeno; puede haber deficiencias hepáticas o musculares, que causan hipoglucemia o depósito de cantidades o tipos anormales de glucógeno.

· GENOPATIAS

· Von Gierke (glucosa 6- fosfatasa)
Generalidades
Es una afección en la cual el cuerpo no puede descomponer el glucógeno. El glucógeno es una forma de azúcar (glucosa) que se almacena en el hígado y los músculos, normalmente se descompone en glucosa para darle más energía cuando la necesita.
Estadística
Se estima que la incidencia es del orden de 1/100.000 nacimientos y se transmite de forma autosómica recesiva. Por tanto, la GSD-I  está presente tanto en hombres como en mujeres y es necesario que ambos padres transmitan el gen mutado para que ésta se manifieste.

Cuadro Clínico
Es una enfermedad metabólica, hereditaria, por deficiencia de la Glucosa- 6-Fosfatasa, que ocasiona acumulo anormal de glucógeno en hígado, riñón y mucosa intestinal. Las manifestaciones clínicas: hipoglucemia, hepatomegalia, hiperlactacidemia, hiperlipidemia.

· Pompe   (1,4-α-glucosidasa (lisosómica)

  Generalidades
Es debido  a  la deficiencia  de la enzima lisosomal maltasa ácida o alfa glucosidasa ácida (AGA) y se manifiesta clínicamente como una miopatía.
Estadística
Es considerada una enfermedad rara estudios realizados en la población holandesa y americana, se calcula que la enfermedad de Pompe podría presentarse en 1 de cada 40.000 recién nacidos en todo el mundo.
Cuadro clínico 
Se conocen como enfermedades de depósito lisosomal, es una rara enfermedad  neuromuscular y hereditaria que puede presentarse en bebés, niños o adultos.
Es progresiva, lo que significa  que empeora con el tiempo. La enfermedad causa debilidad muscular progresiva y con frecuencia produce problemas respiratorios, dado que la enfermedad afecta a los músculos, se parece a otras enfermedades neuromusculares, como por ejemplo las distrofias musculares.
· Cori Forbes   1-6-glucosa (desramificante)         

Generalidades
Cori-Forbes es un desorden metabólico autosómico recesivo, causado por la deficiencia de la enzima des-ramificante del glucógeno y asociado a una acumulación de glucógeno con cadenas anormalmente cortas.
Estadística
Su prevalencia estimada es de aproximadamente 1/100.000 nacimientos (puede ser mayor entre los norteafricanos)
Cuadro clínico
Es un trastorno hereditario de origen genético que se transmite de padres a hijos según un patrón autosómico recesivo. La mutación que lo provoca está localizada en el cromosoma 21.

· Anderson   Enzima «ramificante» (1,4-α®1,6-α)

Generalidades
Se caracteriza por el déficit de la enzima ramificante amilo tranglucosilasa o glucano transferasa. Provoca hepatoesplenomegalia, acumulación de polisacáridos con pocos puntos de ramificación. 

Estadística
Presenta una incidencia mundial estimada entre los 1:40.000 a 1:170.000. Es una enfermedad de herencia ligada al X, con gran penetrancia en las pacientes homocigotas (hombres) y variable expresión clínica en las pacientes heterocigotas (mujeres)


Cuadro clínico
Se produce la muerte por insuficiencia cardiaca y hepática, es una enfermedad hereditaria y degenerativa.
Es una patología progresiva, hereditaria y multisistémica de almacenamiento lisosómico, caracterizada por manifestaciones neurológicas, cutáneas, renales, cardiovasculares, cocleovestibulares y cerebrovasculares específicas.

· McArdle    Fosforilasa (muscular)

Generalidades
Es está descrita como una deficiencia muscular para realizar la glucólisis y entre sus características principales destacan la baja tolerancia al ejercicio, la fatiga y los calambres musculares durante la actividad física, y el fenómeno de «second wind»
Estadística
Entre 1:100.000 y 1:350.000; en relación a las manifestaciones clínicas, existe una gran heterogeneidad entre los pacientes afectados, y no existe un correlato con las mutaciones específicas.
Cuadro clínico
El paciente presenta dolores generalizados en las piernas, pero no puede localizar un punto concreto, presenta debilidad y fatiga muscular después de un esfuerzo, cansancio durante la actividad física y evita los deportes con frecuencia justificando que se fatiga con mucha facilidad. No se encuentran antecedentes familiares positivos caminadores idiopáticos.


· Her   Fosforilasa (hepática)
Generalidades
Deficiencia de glucógeno fosforilasa hepática la enfermedad de almacenamiento de glucógeno (GSD) por déficit de fosforilasa quinasa hepática (PhK) es un error innato del metabolismo del glucógeno caracterizado por hepatomegalia, retraso en el crecimiento, y leve retraso en el desarrollo motor durante la infancia.

Estadísticas
Su incidencia es de 1 por cada 60 000 habitantes.
Cuadro clínico
El paciente se presenta con hepatomegalia y retraso en el crecimiento en la infancia. Puede haber periodos de hipoglucemia. También hiperlipidemia leve, no se afectan los músculos ni el corazón, no se produce retraso mental ni se acorta la vida.

· Conclusión
 Las enfermedades huérfanas o raras afectan a cualquier persona y pueden manifestarse    a cualquier edad, desde el nacimiento, infancia y edad adulta. Así que podemos constatar que a cualquier fallo de la ruta de metabólica puede causar una enfermedad neuromuscular, hereditaria, mutaciones y retraso al crecimiento.
Sin embargo una consecuencia de las mutaciones puede ser una enfermedad genética ya que padece de una condición establecida por el defecto biológico consecuente a una alteración del genoma o alguna enzima de la ruta metabólica (glucogénesis)


