Grupo de enfermedades genéticas raras producidas
por alteraciones en el metabolismo del glucéogeno.

Mas aqui

/_[ Cori (Tipo Ill) ]\
Enzima deficiente:

Enzima desramificante

Hipoglucemia

Debilidad muscular .
Alteraciones cardiacas -
No hay acidosis lactica

\ ni hiperuricemia / "

puede .
disminuir su °
tamano...
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/—L Hers (Tipo VI) —\

Enzima deficiente:
Glucogeno fosforilasa hepatica
Sintomas: A
e Hepatomegalia

e Hipoglucemia leve

e Retraso en el crecimiento
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ﬁ[ McArdle (Tipo V) ]_\

Enzima deficiente:

Glucogeno fosforilasa muscular

Sintomas:

e Baja contractilidad

e (Calambres

e Fatiga

e Rabdomiolisis (rotura musculo
estriado)

\o Fallo renal agudo /

DIAGNOSTICO
e Biopsia hepatica: actividad
enzimatica
e Diagnaostico molecular: busqueda
de mutaciones

TRATAMIENTO

e Mantenimiento normoglucemia
e FEvitar acidosis metabadlica

Sintomas: puede degradarse si
e Hepatomegalia se acumula...

El glucogeno es la
forma que tenemos de
almacenar glucosa

ENERGIA

DIAGNOSTICO
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© Hepdaticas

© Musculares

© Generalizadas

puede

‘ Glucosa
‘ Glucégeno

. Fosfato
‘ Fructosa-1,6-bifosfato

/en

a-glucosidasa acida
Sintomas:
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[ Pompe (Tipo ll) I—\
zima deficiente:

Agresivo: hipotonia muscular,
cardiomegalia, miocardiopatia y
macroglosia

No agresivo: debilidad muscular,
complicaciones respiratorias,
retraso en la adquisicion de
habilidades motoras.

No hay dano cardiaco /

puede aumentar su

tamano...

A [ Andersen (Tipo 1V) ]

derivarse a

otros tejidos...
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Von Gierke (Tipo I)

' : ér{zima deficiente:

Glucosa-6-Fosfatasa
Sintomas:

Hepatomegalia e
hiperlipidemia
Hipoglucemia
Hiperuricemia
Alteracion renal

raquitismo, insuficiencia
. renal
Trastorno neurologlccy

N
’

Biopsia muscular: actividad enzimatica
Diagndstico molecular: busqueda de

mutaciones
TRATAMIENTO

Evitar ejercicio intenso
Tratamiento dietético antes de ejercicio
* Tipo V, Mcardle: vitamina B6.

~ Transportador deficiente:
GLUTZ2
Sintomas:

énzima deficiente: \

Enzima ramificante

Sintomas:
e Higado: hepatomegalia,
cirrosis, hipertension portal.
e Musculo: distrofia,
hipotonia.
Corazon
Sistema nervioso /

Fanconi-Bickel (Tipo Xl)

e Higado: hepatomegalia,
hipoglucemia,
hiperlipidemia

e Enterocitos:
malabsorcion intestinal

e Tubulo renal:
nefromegalia,

DIAGNOSTICO

Biopsia: actividad enzimatica

Diagnostico molecular:

mutaciones

Moléculas no degradadas en

orina y sangre
TRATAMIENTO

Reemplazo enzimatico



