UNIVERSIDAD DEL SURESTE

MEDICINA HUMANA
80SEMESTRE

ALUMNO:Luis Francisco
Chivardi Hernandez

Catedratico: Jose Miguel
Culebro Ricaldi

28/Abril/2023



ENFEMEDADES
LISOSOMALES .

Las enfermedades lisosomales son trastornos her\editarios y

que se producen por la incapacidad de degradar las
macromoléculas por un defecto funcional especificS. Esta— _ /
disfuncion provoca la acumulacion de macromoléculas

en el lisosomay es la causa de la enfermedad.
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En la mayoria de los casos éstas enfermedades son a causa
de la deficiencia de una hidrolasa lisosomal (o de una
subunidad de la enzima) implicada en la degradacion de
macromoléculas, pero también puede ser por Ila
deficiencia de una proteina activadora de la enzimal3 o de
un trasportador de la membrana lisosomal encargada de
facilitar la salida de pequenas moléculas hacia el exterior
del organelo.

Para su descripcion se acostumbra
convencionalmente a agrupar las

enfermedades lisosomales bajo los
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lipidosis, mucopolisacaridosis y
glucoproteinosis.
Se transmiten con herencia autosdmica recesiva, excepto 2 de ellas que
estan ligadas al cromosoma X (enfermedad de Hunter y enfermedad de
Fabry).

Su incidencia global no se conoce con exactitud, pero en cualquier caso

|las frecuencias individuales estimadas son bajas (aproximadamente 1 a
4/100 000 nacimientos), por ejemplo, 1/24 000: sindrome de Sanfilippo,
1/100 000: sindrome de Hunter y de Hurler. Debemos sefialar que algunas
de estas enfermedades prevalecen en determinadas poblaciones como la
enfermedad de Gaucher y la enfermedad de Tay Sachs en los judios
ashkenasis (con una incidencia 1/ 6000 y 1/2 500 respectivamente) o la
aspartilglucosa-minidasa y la enfermedad Salla al nordeste de

Para una mejor comprension de la afeccion lisosomal es preciso considerar algunos aspectos basicos,
como son: la biologia del organulo, las causas gendmicas y los mecanismos que llevan a la
heterogeneidad clinica y bioquimica, con ello se accede en mejores condiciones al conocimiento de las
posibilidades de diagnéstico, asi como de las perpectivas terapéuticas y opciones preventivas que se
expondran mas adelante.

p

BIBLIOGRAFIA

¢ Menéndez Sainz, C., Zaldivar Munoz, C., & Gonzalez-Quevedo Monteagudo, A. (2002). Errores
innatos del metabolismo: Enfermedades lisosomales. Revista Cubana de Pediatria, 74(1), 68-
76.

e Fernandez Rodriguez, E. (2020). Enfermedades lisosomales.
e Sanjurjo Crespo, P., Aldamiz-Echevarria, L., & Baldellou Vazquez, A. (2005). Sintomas guia de

las enfermedades lisosomales. Una orientacién para el pediatra general. Acta pediatr. esp,
243-247.



