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D E F I N | C I o N previamente adquiridas, la evidencia de

visceromegalias, de malformaciones 6seas o de

Las enfermedades lisosomales son trastornos signos oculares, son hallazgos que aconsejan
hereditarios que se producen por la incapacidad de ey i el ol st ik el o
) depdsito lisosomal. La tosquedad de los rasgos
degradar las macromoléculas por un defecto faciales y las alteraciones esqueléticas (gibosidad,
funcional especifico. Esta disfuncion provoca la ensanchamiento de los huesos largos, hipoplasia del
el ¢ (e i odontoides, cifosis) son caracteristicas de las
et Etaleh ¢8 ielE el sl E B Usekeit, mucopolisacaridosis, algunas glucoproteinosis y
es la causa de la enfermedad. Herencia autosémica recesiva mucolipidosis. En varias enfermedades de las
Pt ) Pyl manifestaciones dermatolégicas pueden ser
9 Se transmiten con herencia e ™ ‘a“ reveladoras (anquioqueratoma en la enfermedad de
— autosémica recesiva, af | B G la Fabry, fucosidosis tipo 2 e hirsutismo y

e o - oo engrosamiento de la piel en la MPS). Otros signos
excepto 2 de ellas que s cnmm { 1} Iy == posibles son macroglosia (enfermedad de Pompe,
gangliosidosis GM, mucolipidosis Il y MPS) y las
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TIPOS DF ENFERMEDADES DE
DEPOSITO LISOSOMAL
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DIAGNOSTICO P
BlOQUlMICO para descomponer y almacenar moléculas

complejas de aztcar (glucosaminoglicanos).

El diagndstico definitivo de las
enfermedades por depdsito
lisosomal se basa
mayoritariamente en la
demostracion del déficit
enzimatico especifico en
suero, en leucocitos y en
fibroblastos de piel cultivados

Ok

La esfingolipidosis ocurre cuando las personas
no tienen las enzimas necesarias para
descomponer los esfingolipidos,

Las lipidosis se poducen cuando el
organismo carece de una de las
enzimas que ayudan a la
descomposicion y la transformacion
de las grasas (lipidos).

2 NFERMEDADES A CAUSA MUCOLIPIDOSIS Il / i
DE MUTACIONES,

Generalmente aisladas que conciernen a genes
estructurales codificadores de las hidrolasas. Si
la mutacién impide la transcripcion a ARNm o su
traduccion, habra incluso una ausencia de
proteina enzimatica detectable
inmunoldgicamente.

Enfermedades en las cuales
la proteina enzimatica
lisosomal no es
empaquetada y procesada
correctamente en los
lisosomas por incapacidad
de generar la sefal de
reconocimiento (manosa-6-
fosfato).

TRATAMIENTO
GALACTOSIAUDOSIS El trasplante de médula 6sea (TMO) ha sido considerado,

sin embargo, beneficioso por lo menos en algunas de
estas enfermedades.

En ausencia de un tratamiento eficaz o definitivo, el
cuidado de estas enfermedades es basicamente
sintomatico.

Dada la gravedad de las enfermedades lisosomales y la
limitacion de recursos terapéuticos, es importante la
prevencion de nuevos casos en las familias afectadas, a
través del consejo genético.

Enfermedades en las que la
proteina enzimatica es
inestable en los
compartimentos prelisosomal
o lisosomaal
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