SUDS

I PASION POR EDUCAR

Nombre del alumno: Arguello Tovar
Avilene Del Rocio

Nombre del profesor: Gordillo Gladys

Nombre del tfrabajo: Enfermedad de
Von Gierke

Materia: Bioquimica

Grado: 1B

Comitdn de Dominguez Chiapas a 05 de Diciembre del 2020




“La &Afermedad de von Gierke, es también conocida cor e de ucogeno tipo
la, es una enfermedad producida por la deficiencia de la unidad catalitica de la G6Pasa-a, encargada
de hidrolizar la glucosa 6 fosfato en el citoplasma celular durante la gluconeogénesis y la
glucogendlisis. La G6Pasa-a se expresa predominantemente en el higado, los rifibnes y en el
intestino. Por su parte la G6PT se expresa en todos los tejidos. Ambas alteraciones no permiten la
hidrdlisis de la G6P y los pacientes adquieren un fenotipo especial por el trastorno de la homeostasis
glucémica. Las enfermedades de depdsito tipo | tienen una incidencia estimada de 1 en 100000 a 1

en 200000 nacidos vivos a nivel mundial.

Este sistema se compone de 4 proteinas: por una parte, la enzima catalizadora glucosa-6-fosfatasa,
gue transforma la glucosa-6-fosfato - proveniente del glucégeno hepatico y de la gluconeogénesis -
en glucosa (la deficiencia de esta enzima provoca la GSD tipo la); y por otra, las enzimas
transportadoras de la glucosa-6-fosfato (su deficiencia provoca la GSD tipo Ib), del fosfato inorganico
(su deficiencia se cree que provoca la GSD tipo Ic) y de la glucosa libre (su deficiencia se cree que
provoca la GSD tipo Id). La enfermedad fue diagnosticada por primera vez en 1928 por Van Greveld,

y estudiada histolégicamente por Von Gierke en 1929.

Dos enzimas estan implicadas en esta alteracion,el transportador de glucosa-6-fosfato (G6PT) que
transtoca este sustrato desde el citoplasma al lumen del reticulo endoplasmico y la unidad catalitica
de la G6Pasa-a que hidroliza la G6P y constituye el paso final de la gluconeogénesis y glucogendlisis.
Debido a lo anterior el dafio de la enzima conllevara a un acumulo de G6P en el citoplasma activando
vias metabdlicas secundarias que la usan como sustrato. La homeostasis de la glicemia entre cada
comida es responsabilidad del G6Pasa-a. La deficiencia de la unidad catalitica de la G6Pasa-a causa
la glucogenosis tipo la y la deficiencia en la G6PT causa la glucogenosis tipo Ib. Dentro de la GSD-I
los dos subtipos de mayor incidencia son el lay el Ib. Se estima que el subtipo la es el mas comun, y
esta explicado por un déficit de actividad de la enzima G-6-Fosfatasa en el ambito hepatico y renal.

Las diferencias clinicas entre el tipo la y el Ib no son significativas, con la particularidad de que los
afectados por el tipo Ib presentan, ademas, infecciones bacterianas recurrentes y neutropenia (niveles
anormalmente bajos de neutrdfilos, un tipo de células blancas de la sangre). Estos ultimos, también
intestino.
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fosfato en glucosa libre (sustancia de la que el organismo obtiene energl’. El problema inmediato es
la baja cantidad de azUcar en la sangre; como consecuencia de ello, algunos pacientes, sobre todo
nifios, tienen un alto riesgo de sufrir profundas hipoglucemias. Aunque el error metabdlico esta
centrado en el higado, también puede existir deficiencia de la enzima en los rifiones e intestino

delgado.

Los pacientes con GSD-l pueden almacenar glucosa como glucégeno pero no pueden liberarlo
normalmente, con el tiempo se acumulan grandes cantidades de glucégeno en el higado. Ciertas
hormonas, particularmente el glucagon, se incrementan en el cuerpo en un vano intento por parte del
organismo de hacer crecer el nivel de azucar en la sangre. También aumentan considerablemente el
acido lactico y las grasas en la sangre. Las grasas se movilizan y se almacenan en el higado
(generando el efecto de higado graso) junto con el glucoégeno, lo que conduce a un agrandamiento

del higado (hepatomegalia). Por lo demas, el higado funciona con normalidad.

La enfermedad puede manifestarse en los primeros meses de vida, o bien, en los casos menos
graves, hacia finales del primer afio. Los recién nacidos pueden presentar hepatomegalia, distrés

respiratorio, lactacidosis y convulsiones hipoglucémicas.

Ante la sospecha de la presencia de GSD-I, debe ponerse en marcha un proceso de diagnostico que
incluira siempre analisis sanguineos, asi como radiografias de higado y rifiones y pruebas de
ultrasonido del higado con el objeto de detectar posibles anomalias en dichos érganos. Hasta la
fecha, el tratamiento de la enfermedad de Von Gierke se lleva exclusivamente a cabo mediante
terapias paliativas que, principalmente a través del seguimiento de unas pautas nutricionales
adecuadas, suelen permitir un control aceptable de la sintomatologia de la enfermedad. Las metas
primordiales del tratamiento de la enfermedad de Von Gierke mediante pautas nutricionales son la
prevencion de episodios de hipoglucemia que pudieran poner en peligro la vida del paciente, asi
como la conservacion del higado en las mejores condiciones posibles con el objeto de evitar un
posible transplante hepético, ya que éste seria una opcién a evitar, en la medida de lo posible, y, en
cualquier caso, el ultimo de los recursos al que acudir en el tratamiento de esta patologia. El objetivo

principal de las terapias nutricionales consiste en reducir al minimo la acidosis organica y conservar

una ingesta insuficiente de glucosa.
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& Hipertrigliceridemia.
& Hipercolesterolemia.
& Hiperuricemia.

& Acidemia léctica.
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+ Retraso del crecimiento.

+ Obesidad centripeta.

& Hipoglicemia con ayuno no muy prolongado.

Uso de vias
metabolicas
alternativas

+ Hemorragias por disfuncion plaquetaria.

+ Hepatomegalia,
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Acidosts tubular renal

ACKIOSIS con anion gap elevado

Glucogenosls tipo b

& Neutropenia.
& Disfunciones de la linea mieloide.

¢ Irrtabilidad.
¢ Hipotonia.
¢ Hipo ventilacion.
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