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Resumen
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La mayoria de los individuos con la enfermedad de Canavan tienen la forma neonatal/infantil. Aunque estos
nifos parecen nonnales al principio de suvida, a la edad de tes a cinco meses, la hipotonia, el retraso craneal,
la macrocefalia y los retrasos en el desamrollo se hacen evidentes. Con la edad, los nifios con la enfermedad de
Canavan de inicio neonatal/infantil suelen volverse imitables y experimentar trastornos del suedo, convulsiones
y dificultades de alimentacion La deghucion se deteriora y algunos nifios necesitan alimentacion nasogastrica o
gasostomias de alimentacion permanentes. La rigidez de las articulaciones aumenta, por lo que estos nifios se
parecen a los individuos con paralisis cerebral. Los nifios con enfermedad de Canavan leve juvenil pueden tener
wm desarrollo motor o del habla normal o Bgeramente retrasado en las primeras etapas de la vida, sin regresion.
A pesar del retraso en el desarrollo, 1a mayoria de estos nifios pueden ser educados en aulas tipicas y pueden
beneficiarse de la logopedia o de la tutoria segim sea necesario. La mayoria de los nifios con formas leves de la
enfermedad de Canavan tienen un tamanio nomal de la cabeza, aunque se ha informado de macrocefalia,
retinitis pigmentana y convulsiones en unos pocos individuos.

Diagnostico/prueba

El diagndstico de la enfermedad de Canavan se establece ea un probando con hallazzos clinicos tipicos y acido
Nacetilaspartico (NAA) elevado en orina /o con variantes patogénicas bialélicas en 4SPA identficadas por
pruebas genéticas moleculares

Gestion

Tratamiento de las manjfestaciones

* Enfermedad de Canavan neonatal/infantil. El tratamiento s de apoyo y esta dirigido a proporcionar una
nutricion e hidratacion adecuadas, controlar las enfermedades infacciosas y proteger las vias respiratorias
Los cuidados paliativos son un recurso utilizado por las famulias de los afectados por la enfermedad. La
fisioterapia minimuza las contracturas y maximuza las habilidades motoras y la postura al sentarse; los
programas de educacion especial mejoran las habilidades de commmicacion
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Las comvulsiones se tratan con firmacos antiepilépticos. La gastrostomia puade ser necesaria para
mantensr una ingesta de alimentos e hidratacion adecuadas cuando existen dificultades para tragar.

martes, 25 de mayo de 2021




Clovrredid ok, caraam, -~

ijno Neo o ,,mgwhéuo ,@é’ocuwa(& o v o{/:/ AL C}M@
L et imapre  plamee ol ceréhio, | =

E"'ﬁ"ﬂlc/ﬁw{ J/ CaNavon /’Iaonol#'////)_/ﬂn}l'/ [7%)
ﬁgjf)rw(ﬁ/fc,cvu% = Tienen (a f"’na neonq*a/ / mﬁg”ﬁ/,

Estos bebés /Dartan noimeles o/l /)mzc/,pm LS50 \)/dq/ F»ro o ler ColeS
. fres a dncp mech/ (o 'Hp(,{—omu prebaso cromeer| | (&

| magrocete e p A Sten y o ddtecern Ccifmmqyo's), ,Ve/gaé"n Volverse
imda bleS, Tusdwnoes bt Suas (cvdilneS pipee] trd

| Czi 67//'”’1{1]"}?26251/«.

‘Brwnm%‘[o>m’\w~—em en (U 1"“,0&»«1&1 de vide.

Enbtmedud b cangvam Leve [ Juvent' | . 33 2
B ?n’b fzn{ug:«n: @(Ja)voﬂé n’w{jtr ¢} tlczélﬁl novrng// 0 /7”4:))2/,7/6 rWﬁ/{v)
Jamuno ke Lo Cabeze nevmal, vetmihs f‘ﬂmm-/ﬂﬂ” Yy

| Convy\§ioneS e poces indinde®).

Nevvi ¢ on :
‘B Endemedeid Cz’.» Cungv o Neenatal /(ﬂ:{t«nf’”(“ mvt«) SThAc O BM
PMMM’ Nemertes , Sechscevpm 2 Cambros J«,/q‘wos 5 S/mﬁ"ﬂzbfj 2 L7
VYW«’LL”:C’ b éﬂ niee 4N S Grees QVAC&//?W y corlrze Cere 5»6«//
otheehdececen e el Cerehetd r{fprnw cerchrey | [(menps WM%/
| Nota | = o espeabametvied e wesonomie yrajnetea (RS)
fm Wy 174 a,/gf,‘;a —/‘/’M&//'ZQS/aof%fCO (W/y’y W
| nar h'co). Q
E Ehﬁc'mfg@d oé, Com Vi leve /Juwnﬂ:L/q A 10 g
' CombloS en (a rmeitar o é.ZVWl@M” /)/ra /wzy L cenen? o 54 Lo
ynteniided de te sal en Jangfees basales.

AP octeS

Nevr W a
_dz,yw"e&m <5 [l‘nj,ﬂ,_ﬂ‘ Su 66@%111’(‘01/., MitrvsigpLa eleedron'Gec= prydocendryres
‘ s FoiV S Lernodid.

i



Covre laeiomnes Jerebpe - feroh po, | | )
a € ndcrmed ud b Cormentin me_a.-;n-f}-a-‘l /_//'7-/’0‘1/)%1/ (7,'441,‘(17) :/Zomﬁo'p.
fé""”ﬁ[é’*‘“ Lt aeliidad b (o enzima BSPA.

;B'fm&zmedc‘fd de Coreppgn leve /j,'w,m,§ = & vidad enTimotiltu
_ﬂSPﬂ Yesidyul,

4 (Dm? nosH o a(tﬁenmm [

—ent. de Alexeander — Acdeme gukerica hpo 1.
_TENE, de Tay-Salhs. — Sidrome Yo Leigh (midocondrigl
— lesecdisieolier  metgeramnaticec. enoenma du e trus fornos)

= Evcebalauitsu frr gl ahe — Eveiloihs Vince, w0 v

Tualveeioned Hus el Lo s e Tm”&ial,

Biroony nf,onw’@zi /M?’cmfl"[ ( u;W)

o AM prrehrul Y espeetooscopia por A H
0 Evalvaeitha  neuwvelog e o€ Vctveeg(on el ;'TL)_avralLo_
? BEVulvaticn Ot lmgt g e oEvulvgcien  Nuntipng | |

_ l ~'FO”’Y\(/: .-_Ji/v'c’vli,l /,Lf(/f.
eBuulwaeicn evnlogr ok © CValwom Al dojarnlio  oF. Oﬁ/a/mlﬁﬁzm.

Vwhuunento

L Enl. de co MLV e V\c-ano/"-cv!/ in—/-c/"?ff/ .
—Tx e afoso., f’?_‘ﬂf_'ﬂ'zm/ e ¢ biutbad'dn  aded. Y

| ‘J"“l(je»r e (itggfones / end. Re) grratiste ), ,

| =S oz\cra‘?t'u Crainimzar contathues ) fron anydsiene (0%'6/?:.@7‘:'(1»\
= los (Pygcaonf‘f J& L_V#‘_’X =—alinar [t ,‘J/C’J%’Z’&/Z{-

: _prcwn&i«orﬂ

T endTuetes Y whitw = 1ghnk cjocrdios i combios depelicivi
4*plﬁ.-a;l/u<l Jc C‘f[lmfﬂ_ﬁw.w; 7 KmydSieneS = \So e Pt de [/ /7017"
A 62//1/)1//2 /60{'?577. 7



