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BIOLOGIA MOLECULAR



TIPOS DE TRASTORNOS JPEROXISOMAS? |
HEREDITARIOS.

En 18 mayoria de los trastornos
peroxisomales, ambos progenitores del nifio
afectado portan una copia del gen andmalo.
Debido a que, normalmente, son necesarias

Son pequerios componentes del interior de las
células. De alguna manera, son como os Grganos
de una célula (organulos). Los peroxisomas
contienen sustancias quimicas [lamadas enzimas,
como catalasa y peroxidasa, que ayudan al cuerpo

00s copias del gen andmalo para que se a descomponer (metabolizar) os acidos grasos | el
produzca el trastorno, por o general perxido de hidrogeno.

ninguno de los progenitores (o sufre. T

ENFERMEDAD DE REFSUM

En este trastorno se deposita en los tejidos acido LOS

fitanico, un producto del metabolismo lipidico. La
acumulacion de dcido Fitanico produce lesiones en € P E ROXI SO M AS >
los nervios yen 3 reting, perdida de audicion,

perdida del olfato (anosmia) movimientos espasticos

Y alteraciones Gseas 1 \

El sindrome de Zellweger y la I
adrenoleucodistrofia neonatal ocurren en la SINDROME DE ZELLWEGER (§2), ADRENOLEUCODISTROFIA
orimera infancia. La enfermedad de Refsum NEONATAL Y ENFERMEDAD REFSUM INFANTIL (ERI)

ocurre mas tarde, incluso, en algunos

Estos tres trastornos, Que se encuentran dentro de
£asos, en 3 edad adulta. Los sintomas de

I un grupo llamado "trastornos del espectro
e,StOS t,ras.tolmos U ra,sgos Zellweger", tienen sintomas superpuestos | afectan
Faciales distintivos, defectos del encéfalo y g
, : y ) muchas partes del cuerpo. El sindrome de Zellweger
a médula espinal, destruccion de los tejidos )
. e es la forma mds grave Y (3 enfermedad Refsum
que envuelven los nervios (desmielinizacion), .
o inFantil es (a Forma menos grave.

ADRENOLEUCODISTROFIA LIGADA
AL CROMOSOMA X

Este es el trastomo peroxisomal mas frecuente.
Afecta principalmente el encéfalo, la médula espinal
| las glandulas suprarrenales. Debido a que el gen
defectuoso se encuentra en el cromosoma X (Uno
de los cromosomas sexuales), el trastorno afecta
casi por completo a nifios varones (véase la Figura

Trastornos recesivos ligados al cromosoma X).

La Forma cerebral de (3 adrenoleucodistrofia ligada al
cromosoma X ocurre entre los 4y los 12 afios de
edad. Los nifios presentan sintomas de problemas de
atencion que evolucionan con el tiempo a problemas
graves de conducta, demencia y problemas de vision,
audicion Y movimiento. Esta forma causa discapacidad
total y muerte algunos afios después del diagndstico.

LA ADRENOMIELONEUROPATIA (AMN)

Es una Forma mas leve de esta
enfermedad que afecta a personas en (a
veintena o en (3 treintena. Las personas
presentan sintomas de rigidez, debilidad

y dolor en las piernas que empeora
progresivamente con el tiempo.



