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GENERALIDADES

La enfermedad de Hers es la glucogenosis tipo VI, su nombre se debe a Henri G. Hers,-quien
la caracterizé en 1959, y se debe a la deficiencia de la enzima glucégeno fosforilasa hepatica.
La glucogenosis tipo VI (también conocida como GSDVI o enfermedad de Hers) es una
alteracion hereditaria provocada por la incapacidad para descomponer glucégeno en las
células del higado. La falta de la degradacién de glucégeno interfiere con la funcién normal
del higado. Los signos y sintomas suelen comenzar en la infancia. El primer signo suele ser la
hepatomegalia, también pueden padecer hipoglucemia o acidosis lactica durante periodos en
ayunas. Algunos individuos manifiestan leves retrasos en el desarrollo de las habilidades
motoras y en general los sintomas y signos suelen mejorar con la edad y la mayoria de los
adultos afectados no suelen presentar ningun problema de salud relacionado.

Es debido a mutaciones en el gen PYGL (glycogen phosphorylase L) situado en el brazo largo
del cromosoma 14 (14922.1). este gen codifica una enzima denominada glucégeno
fosforilasa hepatica, cuya funcién es la descomposicion del glucégeno. Se han identificado al
menos 17 mutaciones que causan glucogenosis tipo VI. La mayoria de las mutaciones cabian
aminodacidos en la glucdgeno fosforilasa hepdtica, lo que afecta a la formacién normal de la
enzima. Un enzima glucégeno fosforilasa hepatica defectuosa, altera la descomposicion
normal del glucégeno. Como consecuencia, las células hepaticas no pueden utilizar
glucégeno para la obtencidn de energia, por lo que la funcién del higado se deteriora. Esta
enfermedad se hereda con un patrén autosémico recesivo, es decir que ambas copias del
gen en cada célula deben tener las mutaciones para que se exprese la alteracién.

CUADRO CLINICO

El curso de esta enfermedad es benigno (no se propaga a otras partes del cuerpo ni invade el
tejido adyacente). El paciente se presenta con:

1. hepatomegalia (es la inflamacién y agrandamiento del higado mas allad de su tamafio
normal)
2. retraso en el crecimiento en la infancia.



https://es.wikipedia.org/wiki/Gluc%C3%B3geno_fosforilasa
https://es.wikipedia.org/wiki/Hepatomegalia

3. Puede haber periodos de hipoglucemia. (Disminucidon de la cantidad normal de
glucosa en la sangre; produce mareos, temblores y cefalea, entre otros sintomas)

4. También hiperlipidemia leve. (es cuando hay demasiadas grasas (o lipidos) en la
sangre)

5. No se afectan los musculos ni el corazén. No se produce retraso mental ni se acorta la
vida.

ESTADISTICA

Se estima una prevalencia al nacimiento de alrededor de 1/100.000. nacidos

Diagnostico. Si se sospecha la enfermedad se pueden hacer pruebas genéticas
de una muestra de sangre o de saliva. No es necesario hacer biopsia hepatica

CONCLUSION

En general de esta enfermedad pude comprender que el glucdégeno tiene una gran relacion
en los diferentes tejidos y Organos del cuerpo para que estos puedan tener un
funcionamiento adecuado ya que al ser una de las principales reservar energéticas esta tiene
una gran importancia. Y que una alteracion en la sintesis o rompimiento de su molécula
puede tener consecuencias en el organismo y por ende generar enfermedades una de estas
ella antes mencionada que es muy poco frecuente en la poblacién ya que tiene como
principal iniciador defectos o alteraciones en los genes y debe de estar en los dos genes de
los progenitores para que esta se pueda presentar lo que hace mas dificil aun que se
manifieste esta enfermedad.



https://es.wikipedia.org/wiki/Hiperlipidemia
https://es.wikipedia.org/wiki/M%C3%BAsculos
https://es.wikipedia.org/wiki/Coraz%C3%B3n

(Microbiologia, 2018 ) (Dr. Jimenez Castillo & QCL. Adonayy, 2017) (Genomics, 2018)
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