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!* I)*).&@:D2J*KKKKKKK*+$*.)+$0)*@)CL)*.)()@&M)*
$@*NC&5$C*N)'2*$0*@)*2H&+).&/0*+$*@2'*O.&+2'*
grasos en la mitocondria, su deficiencia se debe 
)*-0)*5-().&/0*)-(2'/5&.)*C$.$'&%)*$0*-0*L$0*
que la codifica, puede ser severa ya que en 
el recién nacido ocasiona cardiomiopatías ya 
sea hipertrófica o dilatada por debilidad, arrit:
5&)'<*P$N)(25$L)@&)*3-$*N-$+$*2.)'&20)C*@)*
muerte; en adolescentes y adultos además de 

QR#STRUVJI,A
hepatomegalia y cardiomiopatía, generalmente 
ocasiona lesiones músculo esqueléticas y ca:
@)5EC$'<*$@*.-)+C2*'$*)L-+&M)*.20*$@*$W$C.&.&2G

"* Q2C520)*3-$*'$*NC2+-.$*$0*$@*@/E-@2*N2'($C&2C*
de la hipófisis, es encargada de la reabsorción 
de agua en el cuerpo y de concentrar orina en 
@2'*C&B20$'X*.-)0+2*N2C*@)*NC$'$0.&)*+$*(-52C$'<*
extirpación o daño en la hipófisis hay altera:
.&/0*$0*'-*NC2+-..&/0<*@2'*C&B20$'*02*N-$+$0*
concentrar la orina, la cual se eliminan muy 
+&@-&+)*$0*LC)0+$'*.)0(&+)+$'<*@2*3-$*2.)'&2:
0)*@)*0$.$'&+)+*+$*&0L$C&C*5-.P2'*@43-&+2'<*@)*
N)(2@2L4)*2.)'&20)+)*N2C*$'($*.-)+C2*'$*@@)5)*
+&)E$($'*&0'4N&+)G

!
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#* I)*2H&+).&/0*+$@*'-'(C)(2*3-$*2.)'&20)*$'()*
$0\$C5$+)+*'$*C$)@&M)*$0*$@*P4L)+2*N2C*@)*)..&/0*
de la deshidrogenasa específica a acetaldehí:
+2<*'-'()0.&)*3-$*$'*@&L$C)5$0($*(/H&.)*N$C2*
3-$*CON&+)5$0($*$'*2H&+)+)*)*).$()(2*N2C*@)*
)@+$P4+2*+$'P&+C2L$0)')X*@)*)+5&0&'(C).&/0*+$*
disulfiram se ha recomendado para alejar al 
N).&$0($*+$@*)L$0($*.)-')0($*+$*$'()*$0\$C:
medad ya que la ingesta de ambos le ocasiona 
LC)0+$'*52@$'(&)'*60)-'$)'<*%/5&(2<*'-+2C).&/0<*
$(.G7X*@)*)..&/0*+$*$'($*5$+&.)5$0(2*$'*@)*+$*
&0P&E&C*@)*2H&+).&/0*P$NO(&.)*+$@*).$()@+$P4+2<*
+$*52+2*3-$*'-*.20.$0(C).&/0*N-$+$*@@$L)C*)*
diez veces mayor de lo normal, por otro lado, 
el disulfiram es un inhibidor de la dopamina 
β-hidroxilasa cerebral, lo que deprime la síntesis 
+$*.)($.2@)5&0)'<*$'(2'*+2'*P$.P2'*N-$+$0*
'$C*@2'*.)-')0($'*+$*5-$C($G

$* ]&()5&0)*'2@-E@$*+$@*.25N@$W2*1<*$'*.2$0M&5)*
+$*%)C&)'*.)CE2H&@)')'<*-0)*%$M*3-$*P)*.-5N@&+2*
'-*5&'&/0*+$E$*'$N)C)C'$*+$*@)*$0M&5)*N2C*@)*
)..&/0*+$*@)*E&2(&0&+)')<*-0)*$0M&5)*3-$*'&*'$*
encuentra deficiente por mutación en el gen 
#$%<*'$CO*C$'N20')E@$*+$*3-$*'$*).-5-@$0*$0*
.20.$0(C).&20$'*(/H&.)'*$@*@).()(2<*.-$CN2'*.$:
tónicos y derivados del propionato entre otros, 
lo que ocasiona vómito, rechazo al alimento y 
.20%-@'&20$'G*Z0)*%$M*+&)L02'(&.)+2*$0*$@*C$.&^0*
0).&+2<*$@*(C)()5&$0(2*$'*@)*)+5&0&'(C).&/0*+$*
N2C*%&+)<*+$*$'()*%&()5&0)G

%* I)*(2H&0)*+$@*KKKKKKK**3-$*$'*'$.C$()+)*N2C*
$@*]&EC&2*.P2@$C)$*.)()@&M)*@)*(C)0'\$C$0.&)*+$*
@)*J_`:C&E2')*+$@*UJ_a*)* @)* '-E-0&+)+*)@\)*
+$*@)*NC2($40)*b*$'(&5-@)+2C)*6b'7*@2*3-$*@)*
mantiene activada y con eso se bloquea la 
).(&%&+)+*bV`)')<*$'(2*NC2%2.)*3-$*@)*)+$0&@*
.&.@)')*+$*@)'*.^@-@)'*$N&($@&)@$'*&0($'(&0)@$'*'$*
5)0($0L)*).(&%)*@2*3-$*+$'$0.)+$0)*@)*'$.C$:
.&/0*.20(&0-)*+$*D@&<*QDR;

& y agua ocasionando 
-0)*CON&+)*+$'P&+C)().&/0X*$@*(C)()5&$0(2*+$*
$@$..&/0<*)+$5O'*+$@*$5N@$2*+$*)0(&E&/(&.2'*
$'*@)*)+5&0&'(C).&/0*+$*'-$C2'*N)C)*C$N20$C*
@2'*&20$'*N$C+&+2'G

!"* ,@*)5&02O.&+2*3-$*+)*@-L)C*)*$'()*$0\$C5$+)+*
'$*.20%&$C($*$0*(&C2'&0)*LC).&)'*)*@)*N)C(&.&N).&/0*
de dos enzimas: la hidroxilasa específica y la 
+&P&+C2N($C&+&0)*C$+-.()')X*N2C*-0*(C)'(2C02*
5$()E/@&.2*P$C$+&()C&2*N-$+$*NC$'$0()C'$*$0*$@*
C$.&^0*0).&+2*-0*.-)+C2*$0*$@*3-$*'$*).-5-@)*
el sustrato y puede pasar de 0.061 mM (1 mg/
dl) hasta 1.21 mM (20 mg/dl), esta patología 
+$E$*+$($.()C'$*$0*@2'*NC&5$C2'*+4)'*+$@*0):
cimiento y atenderse de por vida limitando 
$@* .20'-52* +$* )@&5$0(2'* 3-$* @2* .20(&$0$0<*
+$*@2*.20(C)C&2*P)ECO*&0P&E&.&/0*+$*+$')CC2@@2*
5$0()@*$*&0($@$.(-)@<*NC$'$0()C*.20%-@'&20$'<*

NC2E@$5)'*+$@*.25N2C()5&$0(2*2*+$'/C+$0$'*
N'&3-&O(C&.2'<*)+$5O'*)@*02*P)E$C*@)*)+$.-)+)*
'40($'&'*+$*(&C2'&0)*'$*%$CO0*)\$.()+)'*@)'*%4)'*
de síntesis de melanina y catecolaminas.

!'* _$0(C2*+$*$'($*LC-N2*+$*$0\$C5$+)+$'*'$*$0:
.-$0(C)<*N2C*$W$5N@2<*$@*P&N2(&C2&+&'52<*3-$*$'*
2.)'&20)+)*N2C*@)*NC2+-..&/0*+$*)0(&.-$CN2'*
3-$*&5N&+$0*3-$*@)*L@O0+-@)*(&C2&+$'*NC2+-M.)*
@)*.)0(&+)+*+$*P2C520)'*(&C2&+$)'*0$.$')C&)'*
N)C)*C$'2@%$C*@)'*0$.$'&+)+$'*+$@*&0+&%&+-2X*2*
E&$0*@)*NC$'$0.&)*+$*(4(-@2'*)@(2'*+$@*)0(&.-$CN2<*
@@)5)+2*\).(2C*C$-5)(2&+$*NC$'$0($*$0*@)*')0LC$*
$@*.-)@*N-$+$*'$C*.20'&+$C)+2*.252*-0*\).(2C*
+$*C&$'L2*NC$%&2*)@*+$')CC2@@2*+$*@)*)C(C&(&'G

!( La cetoacidosis, el coma _______ y la hiperos:
52@)C&+)+*'20*@)'*(C$'*.)C).($C4'(&.)'*.C4(&.)'*
+$* @)* +&)E$($'*5$@@&(-'<* @)* NC&5$C)* '$* +$E$*
)*3-$*)@*2H&+)C'$*@2'*O.&+2'*LC)'2'*L$0$C)0*
-0)*LC)0*.)0(&+)+*+$*.-$CN2'*.$(/0&.2'*3-$*)@*
acumularse en sangre y orina alcanzan niveles 
(/H&.2'X*@)*'$L-0+)<*)@*)-5$0(2*+$*L@-.2')*$0*
@)*.&C.-@).&/0*3-$*)0($*@)*+&'5&0-.&/0*2*\)@()*
+$*&0'-@&0)*3-$*N$C5&()*'-*&0LC$'2*)*@)*.^@-@)*
para su degradación y la tercera, a que el 
C&B/0*)@*(C)()C*+$*.25N$0')C*@2'*0&%$@$'*)@(2'*
+$*L@-.2')*')0L-40$)*N$C5&($*3-$*)-5$0($*$@*
%2@-5$0*+$*2C&0)*@2*3-$*.20+-.$*3-$*)@*P)E$C*
-0)* LC)0* $@&5&0).&/0* +$* )L-)* '$* .20.$0(C$*
el sodio, la glucosa y otras sustancias en la 
')0LC$<*(2+2*$'(2<*)LC)%)*$@*.-)+C2*+&)E^(&.2G

!)* ,0*$'($*NC2.$'2*&0($C%&$0$*-0)*.)'.)+)*+$*C$:
)..&20$'*$0M&5O(&.)'*3-$*N$C5&($*3-$*.-)0+2*
hay una herida, la protrombina por acción del 
calcio y otros componentes de lugar a la trom:
bina, molécula que convierte al fibrinógeno en 
fibrina, una estructura que sella la herida; en 
$'($*NC2.$'2*&0($C%&$0$0*+2'*%4)'*+$*).(&%).&/0*
(intrínseca y extrínseca) en las que intervie:
0$0*)@L-02'*+$*@2'*+&\$C$0($'*\).(2C$'*+$*$'($*
proceso, por ejemplo la deficiencia del factor 
cSS*02*.20+-.$0*)*P$52CC)L&)'*)*+&\$C$0.&)*
3-$*@)*)-'$0.&)*+$@*\).(2C*cS*'4G*,'($*NC2.$'2*
puede ocurrir en lugares y momentos inde:
'$)E@$'<*.252*.-)0+2*$0*@)'*%$0)'*'$*NC2%2.)*
la interrupción del flujo sanguíneo y produce 
-0*(C25E2*\2C5)+2*N2C*N@)3-$()'<*NC2($40)'*
y desechos celulares que al desprenderse y 
$5&LC)C*N-$+$*'$C*C$'N20')E@$*+$*-0)*$5E2@&)*
N-@520)C*2*.)C+&).)G

!#* J5&02O.&+2* $'$0.&)@* N)C)* @)* '40($'&'* +$* @)'*
proteínas y un importante donador de grupos 
5$(&@2<*'-*+$LC)+).&/0*'$*&0&.&)*.20*@)*N)C(&:
.&N).&/0*+$*@)*KKKKKKK*)+$02'&@:(C)0'\$C)')*
NC$'$0($*$0*(2+2'*@2'*2CL)0&'52'<*+)*@-L)C*)*
2(C2'*5$()E2@&(2'*.252*'20*.&'($40)<*()-C&0)*
y glutatión, entre otros. Cuando por un error 
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genético debido a mutaciones severas hay la 
deficiencia de la enzima hace que se acumule 
$@* '-'(C)(2<* 3-$* $0* .)'2'* $H(C$52'* N-$+$*
'$C*C$'N20')E@$*+$*($5E@2C<*(C)'(2C02'*$0*@2'*
movimientos y cierta discapacidad intelectual.

!$* I)*N&C-%)(2*KKKKKKK*$'* @)*$0M&5)*5&(2.20:
+C&)@*3-$*$0*NC$'$0.&)*+$*E&2(&0)*.)()@&M)* @)*
\2C5).&/0*+$@*O.&+2*3-$*%)*)* &0&.&)C* @)* C-()*
de la gluconeogénesis, su deficiencia que es 
+$*.)CO.($C*P$C$+&()C&)*)-(2'/5&.)*C$.$'&%)<*
2.)'&20)*+&'5&0-.&/0*$0*@)*'40($'&'*+$@*O.&+2*
2H)@).^(&.2<* )+$5O'* +$* P&N2L@-.$5&)X* +$E$*
P).$C'$* -0* +&)L0/'(&.2* NC$.2M* $0* $@* C$.&^0*
nacido y con ello evitar la acidemia láctica y 
$@* C$(C)'2*N'&.252(2C<*)+$5O'*'$*+$E$*NC2:
N2C.&20)C*-0)*+&$()*C&.)*$0*.)CE2P&+C)(2'*N)C)*
$%&()C*@)*P&N2L@-.$5&)G

*+* ,@* $0%$0$0)5&$0(2* N2C* N@252* C$.&E$* $@*
025EC$*+$*KKKKKKK<*$0*$'()*$0\$C5$+)+*'$*
genera anemia porque disminuye la vida de 
@2'*$C&(C2.&(2'<*)\$.()* @)* '40($'&'*+$@*LC-N2*
hemo de la hemoglobina y con ello altera 
$@* (C)0'N2C($* +$* 2H4L$02<* )+$5O'* N-$+$*
remplazar, entre otros iones, al calcio y con 
ello modificar su homeostasis y su captación 
N2C* @2'*.)0)@$'*+$* @)*5$5EC)0)<*2.)'&20)*
nefrotoxicidad, aminoaciduria, glucosuria y 
'$*P)*)'2.&)+2*)@*.O0.$C*+$*N-@5/0<*%$W&L)*
y cerebro; este metal es un inmunosupresor 
ya que disminuye las inmunoglobulinas y los 
@&0\2.&(2'*1G*I2'*NC&0.&N)@$'*'40(25)'*+$*$'()*
&0(2H&.).&/0*'20*$'(C$B&5&$0(2<*%/5&(2<*+2@2C*
abdominal, palidez, punteado en la retina y 
P$.$'*0$LC)'G

*"* `)C)*3-$* @2'*O.&+2'*LC)'2'*+$*.)+$0)* @)CL)*
N-$+)0*'$C*2H&+)+2'*$0*@)*5)(C&M*5&(2.20+C&)@<*
NC&5$C2<*+$E$0*'$C*).(&%)+)'*$0*NC$'$0.&)*+$*
ATP y CoA en el citosol, posteriormente en la 
5$5EC)0)*$H($C0)*5&(2.20+C&)@*'$*-0$0*(C)0'&:
toriamente a la _______ y son transportados a 
(C)%^'*+$*@)*5$5EC)0)*&0($C0)*P).&)*@)*5)(C&M*
+20+$*'$*+$N2'&()0*.252*).&@:D2JX*-0)*5-:
().&/0*+$@*(&N2*)-(2'/5&.)*C$.$'&%)*&5N&+$*@)*
síntesis de las enzimas acil transferasas I y II 
N)C)*C$)@&M)C*.2CC$.()5$0($*$'()*(C)'@2.).&/0*@2*
que ocasiona hipoglucemia, hiperamonemia y 
).&+-C&)*$0*@)'*NC&5$C)'*d"*P2C)'*+$'N-^'*+$@*
0).&5&$0(2*3-$*N-$+$*.20+-.&C*)*@)*5-$C($G*
D-)0+2*@)*$HNC$'&/0*+$*@)*)@($C).&/0*L$0^(&.)*
$'*@$%$<*N-$+$<*5$+&)0($*$@*(C)()5&$0(2*)+$:
.-)+2*'$C*.25N)(&E@$*.20*@)*%&+)G

*'* I)*.)C0&(&0)*$'*-0)*52@^.-@)*3-$*&0($C%&$0$*$0*
$@*KKKKKKK*+$*@2'*O.&+2'*LC)'2'*P).&)*@)*5)(C&M*
5&(2.20+C&)@*N)C)*'-*2H&+).&/0X*.-)0+2*N2C*-0*
defecto genético hay error en su producción 
2.)'&20)*-0)*P&N2L@-.$5&)*P&N2.$(/0&.)*N2C*+$:
\$.(2*$0*@)*NC2+-..&/0*+$*.-$CN2'*.$(/0&.2'*3-$*

N-$+$*.20+-.&C*)@*.25)X*$@*(C)()5&$0(2*.20'&'($*
en evitar el ayuno prolongado y una dieta con 
C$'(C&..&/0*+$*LC)')'<*)+$5O'*+$*)+5&0&'(C)C*
.252*'-N@$5$0(2*@)*52@^.-@)*\)@()0($G

*#* ,'()*$0\$C5$+)+*'$*.)C).($C&M)*N2C*@)*&0(2@$:
C)0.&)*+$@*0&B2*2*+$@*)+-@(2*)@*L@-($0*NC$'$0($*
$0* .$C$)@$'* .252* .$E)+)<* .$0($02*2* )%$0)*
+$E&+2*)*-0)*)@($C).&/0*L$0^(&.)X*$'()* &0(2:
@$C)0.&)*NC2+-.$*-0)*@$'&/0*.)C).($C4'(&.)*$0*
la mucosa intestinal en la que hay atrofia de 
las vellosidades y destrucción parcial de la 
C$L&/0* +20+$* '$* )E'2CE$0* @2'* )@&5$0(2'G* ,@*
sistema inmunológico identifica al gluten como 
-0*)L$0($*$H(C)B2*)@*2CL)0&'52<*5&'52*3-$*
NC2+-.$*)0(&.-$CN2'*3-$*)@($C)0*@)*+&L$'(&/0*
y la absorción de los alimentos.

*$* I)* $0\$C5$+)+* KKKKKKK* .$C$EC)@<* '$* +$E$*
)* -0)* &0($C\$C$0.&)* $0* $@* )N2C($* 02C5)@* +$*
')0LC$*)@*.$C$EC2*3-$*.)-')*N^C+&+)*N)C.&)@*
2*N$C5)0$0($*+$@*52%&5&$0(2<*5$52C&)<*C):
zonamiento y/o lenguaje; la disminución del 
riego sanguíneo provoca hipoxia y glucolisis 
)0)$C/E&.)<*@)*&'3-$5&)*&0P&E$*@)*(C)0'5&'&/0*
'&0ON(&.)*N2C*\)@()*+$*JV <̀*@2*3-$*.20+-.$*)*@)*
5-$C($*+$*($W&+2*0$-C20)@G

** J'4*'$*+$'&L0)*)*-0*LC-N2*+$*)@($C).&20$'*$0*
@)* NC2($40)* +$* @2'* L@/E-@2'* C2W2'* $0.)CL)+)*
+$*(C)0'N2C()C*$@*2H4L$02*+$'+$*@2'*N-@520$'*
P).&)*@2'*($W&+2'*.2CN2C)@$'<*5-.P)'*+$*$@@)'*
'20*+$*.)CO.($C*P$C$+&()C&2*$0*@)'*3-$*:$0(C$*
otras- hay sustitución de aminoácidos en algu:
0)*+$*'-'*+2'*N)C$'*+$*.)+$0)*N2@&N$N(4+&.)'*
6+2'*α y dos β7<*.-)0+2*$0*@)'*.)+$0)'*β hay 
@)*'-'(&(-.&/0*+$@*O.&+2*L@-(O5&.2*+$*@)*N2'&.&/0*
6 que tiene carga negativa, por valina que es 
hidrófoba, ocasiona una modificación de la 
$'(C-.(-C)* NC2($&.)* 3-$* +$\2C5)* )@* L@/E-@2*
$0*\2C5)*+$*P2M*@2*3-$*+)*@-L)C*)*@)*)0$5&)*
+C$N)02.4(&.)G

'* J'4* '$* @@)5)* )@* $'(-+&2* C$@).&20)+2* .20* @2'*
5$.)0&'52'* 2* \).(2C$'* 3-$* N)C(&.&N)0* $0* @)*
C$L-@).&/0*+$*@2'*L$0$'<*3-$*N-$+$*P$C$+)C'$<*
pero sin que haya cambios en la secuencia de 
0-.@$/(&+2'<*+$*$'()*5)0$C)<*'$* &0+-.$*2*'$*
C$NC&5$*'-*$HNC$'&/0<*@2*3-$**N$C5&($*3-$*@)*
.^@-@)*'$*)+)N($*)* @2'*.)5E&2'*)5E&$0()@$'X*
-02* +$* $'2'*5$.)0&'52'* $'* @)*5$(&@).&/0*
+$* @)* .&(2'&0)* 3-$* .20+-.$* )@* '&@$0.&)5&$0(2*
de genes promotores y con ello se impide la 
transcripción, constituyendo un mecanismo de 
defensa contra virus y parásitos. (Inmunopa:
(2L$0&)*+$*@)'*$0\$C5$+)+$'*)-(2&05-0$'7G

],#VSDJI,A
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(* ,'()*$0\$C5$+)+*'$*+$E$*)*-0*(C)'(2C02*L$:
0^(&.2*3-$*'$*(C)0'5&($*+$*\2C5)*)-(2'/5&.)*
recesiva y es causada por la mutación en los 
L$0$'*3-$*.20+-.$0*)*@)*'40($'&'*+$*@)*(&C2:
'&0)')<* $0M&5)*3-$* N$C5&($* 3-$* @)* (&C2'&0)*
5$+&)0($* )@L-02'* &0($C5$+&)C&2'* '&0($(&.$*
$0* @2'*5$@)02.&(2'<* @)*5$@)0&0)* 3-$* $'* $@*
pigmento colorido de la piel, cabello y el iris 
+$*@2'*2W2'G

) Enfermedad en la que hay una falla en la sín:
($'&'*+$*@)*-C$)*+$E&+)*)*-0*(C)'(2C02*L$0^(&.2*
+$*P$C$0.&)*)-(2'/5&.)*C$.$'&%)*3-$*'$*L$0$C)*
por las mutaciones en los genes que codifican a 
@)'*$0M&5)'*+$@*.&.@2*+$*@)*-C$)<*3-$+)0*$H.@-&:
dos los defectos ocasionados por la deficiencia 
+$*@)*2C0&(&0)*(C)0'.)CE)52&@)')*3-$*'$*P$C$+)*
@&L)+)*)@*.C252'25)*cG

!+ Este cuadro se presenta cuando hay aumento 
$0*@)*+$LC)+).&/0*+$*@4N&+2'<*N2'&E@$5$0($*N2C*
un suministro insuficiente de carbohidratos 
+$E&+2*)*-0*C^L&5$0*+&$(^(&.2*2*N2C*-0)*$0\$C:
5$+)+*.252*@)*+&)E$($'*5$@@&(-'G

!!* J5&02O.&+2*$'$0.&)@*+$*@)'*NC2($40)'<*'-*+$:
LC)+).&/0*.2CC$.()*.20+-.$*)*@)*\2C5).&/0*+$*
acetil-CoA y propionil-CoA para integrarse al 
ciclo de Krebs; cuando hay una mutación en 
$@*L$0*&'%&(*+$@*.C252'25)*c*'$*NC2+-.$*@)*
deficiencia de la enzima 2-metil-3-hidroxibuti:
C&@:D2J*@2*3-$*2.)'&20)*).&+-C&)*2CLO0&.)*.20*
la acumulación en plasma y orina de ácidos 
2CLO0&.2'* $0* %)C20$'* C$.&^0* 0).&+2'<* $'(2*
N-$+$*@@$L)C*)*2.)'&20)C*+)B2*0$-C2@/L&.2<*.20*
regresión del lenguaje, alteraciones visuales y 
auditivas. Se puede diagnosticar por el perfil 
de ácidos orgánicos durante el embarazo y el 
(C)()5&$0(2*$'*2\C$.$C*-0)*+&$()*C$'(C&0L&+)*+$*
@)'*NC2($40)'*C&.)'*$0*$@*)5&02O.&+2G

!** D20W-0(2* +$* $0\$C5$+)+$'* 3-$* N-$+$0* +$:
')CC2@@)C'$*N2C*+&\$C$0($'*.)-')'9*C)+&).&20$'*
&20&M)0($'<*NC2+-.(2'*3-45&.2'<*P-52*+$*()E):
.2<*)L$0($'*.20()5&0)0($'<*%&C-'*+$@*N)N&@25)*
P-5)02*2*($0$C*-0*2C&L$0*L$0^(&.2*+$E&+2*)*
-0)*5-().&/0* 2.)'&20)+)* N2C* (C)0'@2.).&/0<*
+$@$.&/0<*L)0)0.&)*2*N^C+&+)*$0*)@L-02*+$*@2'*
genes que codifican receptores de factores de 
.C$.&5&$0(2X*)@*P)E$C*@)*5-().&/0*'$*N&$C+$*@)*
regulación y hay una división celular descon:
trolada ya que se pierden las características 
propias y se adquieren de otras con la capa:
.&+)+*+$*&0%)+&C*)*+&\$C$0($'*/CL)02'*)*(C)%^'*
de los sistemas linfático y circulatorio lo que 
2.)'&20)*$@*+$')CC2@@2*+$*(-52C$'*L$0$C)@5$0:
($*+$*.C$.&5&$0(2*CON&+2*3-$*+$*02*'$C*(C)()+2'*
2N2C(-0)5$0($<*.20+-.$0*)*@)*5-$C($G

!% Enzima que se produce en el páncreas y en las 
glándulas salivales, ayuda a digerir a los carbo:
hidratos; cuando hay una pancreatitis aguda, 
además de la inflamación característica, se 

(C&N@&.)0*'-'*%)@2C$'*$0*'-$C2*@2'*3-$*C$(2C0)0*
)* @)* 02C5)@&+)+*+$'N-^'*+$*d":>!*P2C)'<* @)*
$@$%).&/0*+$*'-'*%)@2C$'*$0*2C&0)*()C+)*+$*>*)*
8=*+4)'*$0*02C5)@&M)C'$G

*!* bC-N2*+$*$0\$C5$+)+$'*P$C$+&()C&)'*.)C).($:
C&M)+)'*N2C*@)*)025)@4)*$0*@2'*L$0$'*3-$*.2:
difican a alguna de las cadenas α 2 β:L@2E&0)X*
@)*$'(C-.(-C)*+$*@)'*.)+$0)'*02*'$*$0.-$0(C)*
)@($C)+)<*N$C2*-0)*+$*$@@)'*$'(O*)-'$0($*2*'$*
$0.-$0(C)* $0* N$3-$B)'* .)0(&+)+$'<* .-)0+2*
$'(2* 2.-CC$* $@* 2CL)0&'52* &0($0()* .25N$0')C*
$'()*)-'$0.&)*2*+&'5&0-.&/0<*.20*-0*)-5$0(2*
$0*@)*'40($'&'*+$*@)'*.)+$0)'*$H&'($0($'*@2*3-$*
genera hemoglobinas inestables y como con:
'$.-$0.&)*)0$5&)*P$52@4(&.)*N2C*+$'(C-..&/0*
+$*L@/E-@2'*C2W2'X*$0*@2'*.)'2'*LC)%$'<*$@*(C):
()5&$0(2* &0+&.)+2*$'* @)* (C)'\-'&/0*')0L-40$)*
\C$.-$0($*2*(C)'N@)0($*+$*5^+-@)*/'$)G

*** Z0)*$0\$C5$+)+*5O'*P)E&(-)@*+$@*LC-N2*+$*@)'*
KKKKKKK*$'*@)*+$*b)-.P$C*.)C).($C&M)+)*N2C*
@)*).-5-@).&/0*+$*L@-.2.$C$EC/'&+2'*+$E&+2*)*
la deficiencia o ausencia de la glucocerebro:
sidasa específica; el lípido se acumula en los 
($W&+2'* .)-')0+2* P$N)(2$'N@$025$L)@&)<* $0*
@2'*.)'2'*5O'*LC)%$'*()5E&^0*'$*).-5-@)*$0*
'&'($5)*0$C%&2'2*.$0(C)@*2.)'&20)0+2*@$'&20$'*
.$C$EC)@$'G

*( El síndrome de Lesch-Nyhan es una enferme:
+)+*LC)%$*@&L)+)*)@*.C252'25)*c<*@)*)-'$0.&)*
+$* P&N2H)0(&0):L-)0&0):\2'\2:C&E2'&@:(C)0':
\$C)')*5)0(&$0$*$@$%)+)* @)*.20.$0(C).&/0*+$*
@)*KKKKKKK*$*&5N&+$*3-$*'$*'&0($(&.$*&02'&0)*
e:5202\2'\)(2<*$0*'-*@-L)C*'$*5$()E2@&M)*H)0:
tina y ácido úrico, esto conduce a un cuadro de 
L2()*$0*0&B2'*%)C20$'<*)+$5O'<*'$*.)C).($C&M)*
N2C*@)*NC$'$0.&)*+$*)@($C).&20$'*0$-C2@/L&.)'*
graves: parálisis cerebral, retraso mental y un 
comportamiento de automutilación ya que los 
pacientes se muerden, labios, lengua y manos.

*) Este tipo de acidosis se presenta cuando hay 
dificultad en la disponibilidad de oxígeno lo que 
&5N&+$*3-$*'$*C$)@&.$*@)*L@-./@&'&'*)$C/E&.)<*$0*
L$0$C)@<*(2+)'*)3-$@@)'*.20+&.&20$'*3-$*+&'5&:
nuye el aporte de oxígeno a los tejidos ya sea 
insuficiencia respiratoria, cardiaca, hepática o 
C$0)@<*)0$5&)*2*'P2.f*NC2N&.&)0*@)*C$+-..&/0*
del piruvato y la acumulación del metabolito 
que la origina; hay anorexia, nauseas, vomito, 
+$NC$'&/0*+$@*AUD*3-$*N-$+$*.20+-.&C*)@*$':
()+2*+$*.25)X*@)*.)-')*5O'*.25g0*$'*@)*C$):
@&M).&/0* &0($0')*+$*$W$C.&.&2*)-03-$* ()5E&^0*
N-$+$*+$E$C'$*)*@)*)+5&0&'(C).&/0*+$*@2'*5$:
+&.)5$0(2'*.20(C)*$@*]SQ*3-$*'20*&0P&E&+2C$'*
+$*@)*(C)0'.C&N()')*&0%$C')*+$*@2'*)0O@2L2'*+$*
0-.@$/'&+2'*2*)*@)*5$(\2C5&0)<*-0)*'-'()0.&)*
+$*@)*\)5&@&)*+$*@)'*E&L-)0&+)'*-0*5$+&.)5$0(2*
-(&@&M)+2*$0*@)*+&)E$($'X*$@*(C)()5&$0(2*+$*$@$.:
.&/0*$'*$@*)-5$0(2*+$*@)*%$0(&@).&/0*N-@520)CG
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