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SPARTILGLUCOSAMINURIA

Es un desorden de deposito lisosomal que
pertenece al grupo de las enfermedades
metabdlicas (EM). Es una enfermedad
hereditaria. Lo cual encontraremos un
acumulo de depdsitos téxicos en las células
del cuerpo,

Estos casos son vistos en Finlandia en el
cual se han identificado dos mutaciones
prevalentes (AGUfin mayor y AGUfin menor)
que representan el 98% de los alelos
causantes de enfermedad.

ETIOLOGIA

La AGU estd causada por mutaciones‘en el
gen AGU ubicado en 4q34.3. Causan una
deficiencia en la N-aspartilglicosaminidasa.
También causa una acumulacién excesiva
de glucoasparagina en los tejidos del'cuerpo
y un incremento de su excrecién en orina.

Los primero meses de vida, hernia, diarrea B =
recurrente, tosquedad facial, afasia :
progresiva, retraso mental. anomalias
esqueléticas, hipermovilidad de las

articulaciones, macroglosia, pronostico de )
vida 20 afios o 50 afios. ‘\P.\

Se caracteriza por una mayor excrecion

urinaria de aspartilglucosamina que se —
detecta en una cromatografia = de -
aminoacidos u oligosacdridos. confirman —
por la baja actividad de la @
aspartilglicosaminidasa medida en
linfocitos, fibroblastos, amniocitos o (
trofoblastos.

Medidas sintomaticas, consideracion de
trasplante de médula 6sea o de células
madre
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Fuentes de informacion:

e https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?
Lng=ES&Expert=93#: ~:text=Es%20una%20enfermedad%2o0de%20almacenamiento,oligosacaridosis%20(tambi%C3%Agn%2ollamadas
%20glucoproteinosis).

¢ https://www.msdmanuals.com/es-mx/professional/multimedia/table/oligosacaridosis-y-trastornos-relacionados



