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Un gen defectuoso del cromosoma X permite
que la enzima a- _ (a-GAL) que me-
taboliza a la globotriosilceramida (GL-3) se
produzca en menor cantidad, lo que ocasiona
que este lipido se acumule en los lisosomas
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dando lugar a la enfermedad de Fabry que en
su forma leve afecta al sistema cardiovascular,
cerebrovascular o renal y en su forma grave
es progresiva, destructiva y potencialmente
mortal; la incidencia en Estados Unidos es
de 1 en 40,000 varones.

Es la enzima que hidroliza a los triacilglice-
roles de los quilomicrones y de las VLDL, la
deficiencia de esta enzima ocasiona un cuadro
gue cursa con la elevaciéon de quilomicrones



Revista de Educacién Bioquimica (REB) 37(1): 28-31, 2018 CRUCIBIOQ

12

14

15

17

y VLDL en la sangre. Se presenta con colicos
infantiles, hepatomegalia, esplenomeglia,
dolor muscular y pancreatitis entre otros.
El tratamiento consiste en proporcionar una
dieta baja en grasas, lo cual permite que estos
pacientes puedan llegar a la edad adulta.
En el cuadro patoldgico conocido como leu-
codistrofia metacromatica, hay un déficit de
la aril sulfatasa o proteina activadora de los
, debido a que hay acumulacion de

cerebrdésidos en el sistema nervioso central,

en el rindn y en los nervios periféricos, lo que
ocasiona retraso intelectual principalmente.
La xantomatosis cerebrotendinosa es una en-
fermedad ocasionada por déficit de la enzima
7 hidroxilasa que altera la sintesis de acido

y quenodesoxicolico en el higado,

permitiendo que el colestanol se almacene

en algunos tejidos, entre otros en el cerebro;
puede dar lugar a cataratas, dafio neurolodgico,
disminucién de capacidades intelectuales y
epilepsia, entre otras

Son organulos celulares que poseen una
gran cantidad de enzimas cuya funcién es
la de digerir y eliminar los residuos que la
célula ya no necesita, cuando hay falla en
la existencia de alguna de esas enzimas, se
producen enfermedades que en algunos casos
son mortales.

La deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA deshidro-
genasa de larga es una enfermedad
autosomica recesiva, causada por mutaciones
en el gen HADHA que impide que algunas
grasas sean susceptibles de producir energia,
principalmente en los periodos de ayuno. En
la infancia se presenta con dificultades en la
alimentacion, hipoglucemia, hipotonia; en los
adultos pueden tener problemas respiratorios,
coma y muerte subita; el tratamiento de por
vida es disminuir los acidos grasos de esa
longitud y de preferencia evitar el ayuno.
La enfermedad de Tay-Sachs es ocasionada
por aumento del ganglidésido Gy, dentro de los
lisosomas debido a la deficiencia de la enzima
lisosomal A, que es la encargada de
su degradacién, la acumulacion de este gan-
gliésido en las células cerebrales ocasiona la
degradacion del sistema nervioso central. Se
trata de una enfermedad autosémica recesiva
rara y mortal, mas comun en descendientes
de judios asquenazi.

Durante el diabético hay una secre-
cién deficiente de insulina al mismo tiempo
que una oxidacién elevada pero incompleta
de acidos grasos, como consecuencia el pH

19

20

21

25

27

29

29

sanguineo baja debido a la alta concentracion
de cuerpos cetonicos.

El fitdnico es un graso saturado de
cadena ramificada (3,7,11,15, tetrametil-
hexadecanoico) se ingiere en la dieta cérnica
proveniente de rumiantes y de pescados; la
enfermedad de Refsum es autosdémica rece-
siva que se caracteriza por la deficiencia de
la fitanoil-CoA hidroxilasa localizada en los
peroxisomas, lo que permite su acumulacién
en sangre y en los tejidos, ocasiona proble-
mas neurologicos, alteraciones musculares,
circulatorias, lesiones en la retina con pérdida
de la visién nocturna.

Con este término se designan a una serie de
patologias con caracteristicas propias, en la
del tipo I, el nivel de colesterol se encuentra
entre 300 y 800 mg/dl ocasionado por un
aumento de las VLDL en plasma que puede
deberse a una hidrdlisis defectuosa de los tria-
cilgliceroles o sobreproduccidn del esteroide;
generalmente se desarrolla como resultado
de la diabetes mellitus, abuso de la ingesta
de etanol u obesidad.

Son particulas de estructura globular consti-
tuidas por lipidos no polares, en su interior,
poseen una cubierta formada por proteinas,
fosfolipidos y colesterol, tienen la funcion de
transportar por via sanguinea a los lipidos
entre los tejidos; se clasifican en de: alta
(HDL), baja (LDL), intermedia (IDL) y muy
baja (VLDL) densidad.

En el sindrome metabdlico la obesidad esta
relacionada con la ____ __ a la insulina,
intolerancia a la glucosa, dislipidemia, hipe-
rinsulinemia e hipertensidn arterial.

Asi se designa al aumento del esteroide que
es precursor de hormonas sexuales, corticos-
teroides, mineralocorticoides, acidos biliares y
vitamina D; este cuadro esta relacionado con
multiples patologias, como dafo a las arterias
coronarias, angina de pecho; aterosclerosis,
enfermedad vascular periférica, entre otras.
La herencia __ recesiva se produce
cuando ambos padres transmiten una copia
de un gen defectuoso sin que ellos padezcan
el trastorno; la enfermedad de Niemann-Pick
gue es debida a un error genético, permite que
se acumulen grasas y colesterol en las células
de higado, médula 6sea, bazo, pulmones y
en ocasiones cerebro; la afectacion neuro-
I6égica conduce a paralisis ocular, nubosidad
corneal, degeneracién cerebral, problemas
de aprendizaje, entre otros; se ha estudiado
cuatro categorias A, B, C y D; la mas grave
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es la del tipo A que se presenta en el recién
nacido y el infante dificilmente sobrevive mas
alla de los 18 meses.

Con este término se identifica a la obesidad
mas frecuente en los varones y consiste en
un mayor cumulo de grasa arriba de la cin-
tura; se ha considerado como predisponente
de colelitiasis, hipertension arterial, diabetes
mellitus y enfermedades cardiovasculares.
La leucodistrofia de las células globoides es
un trastorno autosémico recesivo, que es
responsable de una deficiencia de la galac-
tosilceramidasa lo que conduce a la acumu-
lacion de grasas no digeridas que alteran
el crecimiento de la vaina de que
recubre a los nervios; debido a ello hay una
grave degeneracion de aptitudes motoras y
mentales.

VERTICALES

1

Algunos de los problemas relaciona-
dos con la obesidad son: insuficiencia cardiaca,
tromboflebitis, angina de pecho, hipertension
arterial e infarto al miocardio.

Cuadro en el que se presenta acumulacion
de moléculas de lipidos complejos, proteinas,
carbohidratos y sangre con todos sus compo-
nentes que conducen a la formacion de tejido
fibroso y calcificacion debajo del revestimiento
interno de la pared arterial, lo que conduce a
la reduccion de su elasticidad y disminucién
del paso de luz y posible oclusion.

La enfermedad de Gaucher es una lipidosis
autosdmica recesiva que se presenta debido
a un defecto en la sintesis de B-glucosidasa,
una enzima que se produce en el bazo e
hidroliza a los ; los sintomas son
agrandamiento de bazo e higado, trastornos
en el muasculo esquelético, complicaciones
neuroldgicas, anemia y susceptibilidad a las
infecciones. Hay tres tipos dentro de las cuales
la nimero 2 es la neuropatica infantil aguda,
generalmente ocasiona la muerte del infante a
temprana edad, mientras que las del tipo 1y
3 pueden tratarse con reemplazo e la enzima.
Un valor proximo al 3% de los casos de obe-
sidad se debe a un dafio endocrinoldgico el
cual puede ocasionarse por lesiones
hipotiroidismo, ovario poliquistico, smdrome
de Cushing o hipogonadismo.

Siglas de la lipoproteina de alta densidad, tiene
un efecto protector contra las enfermedades

10

11

13

16

18

22

23

24

Saldana Balmori Y

cardiovasculares ya que es la encargada de
retirar al colesterol de las arterias y llevarlo a
través del torrente sanguineo al higado para
su degradacidn.
La enfermedad de Niemann-Pick es una en-
fermedad genética que ocasiona el cimulo de
en los tejidos, debido a la falta de
la enzima que la degrada, las consecuencias
son hepatoesplenomegalia, retraso mental,
dafio neuroldgico y muerte temprana.
La deficiencia de la enzima que permite que
la realice el transporte de los acidos
grasos de cadena larga del citosol a la matriz
mitocondrial es causada por una mutacién
genética; esta falla puede presentarse en
recién nacidos o en nifilos mayores, la forma
mas grave es la primera ya que hay hipo-
glucemia, niveles altos de cuerpos cetdnicos
y amoniaco, hepatomegalia, ritmo cardiaco
anormal y en ocasiones muerte subita.
Hormona mineralocorticoide producida por
las glandulas suprarrenales, cuando su con-
centracién es elevada induce una mayor re-
tencién renal de agua y sodio -que provoca
hipertensién arterial- y una disminucién de
la concentracion de potasio en sangre lo que
ocasiona la presencia de calambres muscula-
res, arritmias cardiacas. El tratamiento mas
adecuado de este cuadro conocido como sin-
drome de Conn, es la utilizacion de farmacos
antagonistas de los receptores de la hormona,
los cuales bloquean su accién y mejoran los
sintomas.
Asi se designa a la obesidad frecuentemente
presentada en el sexo femenino y consiste
en el cimulo de grasa en el vientre, caderas
y muslos.
Siglas de la lipoproteina de baja densidad
que tiene la caracteristica de transportar al
colesterol a la intima de las arterias, lo que
contribuye a la formacién de las placas ate-
romatosas.
La enfermedad de Tangier es de naturaleza
y se caracteriza por una disminucion
muy grande de lipoproteinas de alta densidad
y de colesterol en el plasma al mismo tiempo
gue hay acumulacién de colesterol esterificado
en diversos tejidos, entre otros el nervioso.
En los individuos con esta enfermedad del
tipo II, presentan resistencia a la insulina,
en esta patologia los niveles de glucosa en
sangres no son muy elevados.
El lamado antifosfolipido se caracte-
riza por trombosis, trombocitopenia y riesgo
de pérdida fetal; se plantea que la trombosis
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es ocasionada porque los anticuerpos inhiben
las reacciones de la cascada de coagulacion
catalizada por fosfolipidos

Células de la férmula blanca de la sangre que
emigran hacia la pared arterial y en su interior
se transforman en células espumosas que acu-
mulan grasa ocasionando un engrosamiento
llamado placa ateroscleroética, la cual ademas
contiene colesterol, células musculares lisas
y del tejido conjuntivo.

28 Esta enfermedad -a excepcion de la ocasio-

nada por dafio endocrinoldgico- se desarrolla
debido a que la cantidad de energia que se
ingiere con los alimentos es superior a la que
se gasta; las repercusiones de este cuadro
son: disminucién de la esperanza de vida, fac-
tor de riesgo diabetogénico y cardiovascular,
hipertensién arterial, hiperlipemia y posible
cancer de colon, de recto, de la prostata en el
varon y de vesicula, del ovario y de la mama
en la mujer, entre otras patologias
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