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HORIZONTALES

Cuadro que se presenta debido a la hipofuncién
de la glandula tiroides que produce tiroxina (T4)
y triyodotironina (T3), lo que ocasiona que haya
un metabolismo lento que conduce a cansancio,
disminucién en la capacidad de rendimiento,
ademas de apatia, mayor sensibilidad al frio,
entre otros; la ausencia del tratamiento adecua-
do en la mujer gestante puede ser responsable
de cretinismo en el producto.

Asi se identifica a un grupo de alteraciones
metabdlicas hereditarias en las que hay caren-
cia de las enzimas dedicadas a la degradacion
de los lipidos, ocasionando dafios en células y
tejidos como en cerebro, higado, bazo, médula
O0sea o sistema nervioso y responsables del
desarrollo de enfermedades como la de Fabry,
Niemann-Pick o Gaucher entre otras.

Alcohol quw se metaboliza en el higado por
una deshidrogenasa que tiene una velocidad 5
veces menor que la del etanol, sus productos
son formaldehido y acido formico, este ultimo
responsable de una acidosis metabdlica grave;
los sintomas que la intoxicacion de esta sus-
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tancia ocasiona son: cefalea, nauseas, vomito,
trastornos en la vision, en algunas ocasiones
coma y puede llegar hasta la muerte cuando
el consumo es 1g/kg de peso. El tratamiento
de eleccion es la administracion de alcalis,
hemodialisis y etanol para que su enzima des-
hidrogenasa realice una inhibicidon competitiva
e impida la formacion de los productos toxicos.
La deficiencia de la galactosa 1-fosfato uridil
trasferasa impide que la hexosa que junto con
la glucosa constituye a la lactosa se incorpore al
metabolismo de los carbohidratos ocasionando
esta patologia; este cimulo debe ser detectado
en el periodo neonatal ya que es responsable
de intolerancia al alimento, vomito, ictericia;
la ignorancia de este cuadro conduce a hepa-
tomegalia, retraso mental y en ocasiones la
muerte.

Hormona encargada de la reabsorcion de agua
en el cuerpo y de la concentracion de orina; la
patologia identificada como diabetes insipida se
debe a un trastorno en la produccién de esta
hormona en la hipdfisis, lo que ocasiona que
haya gran cantidad de orina que al eliminarse
se encuentre muy diluida, esto ocasiona sed,
irascibilidad, calambres y piel seca entre otros
sintomas.

Esta enfermedad -la cual puede ser tipo I o
II- tiene como caracteristica fundamental la
deficiencia de insulina, que es la hormona in-
dispensable para que la glucosa, proveniente
de la alimentacidon, sea metabolizada para la
produccion de energia.

No hay una causa identificada para el desarrollo
de esta patologia en la que hay mutaciones en
el DNA que pudieron deberse a factores gené-
ticos, radiaciones, etc., es ocasionada por una
sobreproduccion en la médula dsea de linfocitos
que no maduran debidamente (blastos) y que
afectan las funciones de los linfocitos sanos,
los eritrocitos y las plaquetas; los sintomas de
este cuadro generalmente son: desarrollo de
moretones, sangrados e infecciones frecuentes,
dolor en huesos y articulaciones, inflamacion
de ganglios linfaticos y disnea entre otros.
En la neuropatia conocida como Sindrome de
Gullian-Barré se han desarrollado

como resultado de la infeccidn bacteriana oca-
sionada por Camylobacter jejuni que destruyen
la mielina que cubre los nervios periféricos lo
que conduce a una disfuncion autondmica que
se presenta con paralisis flacida, inicialmente
de los miembros inferiores y conforme avance
el dafio, la paralisis muscular es progresiva y
puede ocasionar problemas respiratorios, la
administracién de inmunoglobulinas es uno
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de los tratamiento de eleccién.

La enfermedad de Tay-Sachs esta dentro del
grupo de las lipidosis, es de caracter hereditario
autosémico recesivo es mas comun en ninos
de origen judio, es producida por la

de la enzima - hexosaminidasa que interviene
en la degradacion de gangliosidos que al acu-
mularse dafian al sistema nervioso central, los
sintomas son detectados aproximadamente a
los 6 meses de edad al observar que el nifio
tiene mayor sensibilidad al ruido, visién dismi-
nuida, dificultad al tragar, ceguera, manchas
rojas en la retina, al segundo afo de vida se
inician las convulsiones que pueden acabar
con la vida hacia los 4 afios.

Su nombre proviene de las raices griegas a6rpo
(athéro pasta) y okAnpoc (sklerés duro), es
un sindrome que se caracteriza por la forma-
cion de placas que se depositan en la intima
de las arterias lo que ocasiona una reaccion
inflamatoria con migracion de las células de
la musculatura lisa de la pared, que conducen
a una pérdida de la elasticidad y disminucion
del paso del flujo sanguineo.

Trastorno de la coagulacién de la sangre de
caracter hereditario, puede ser A o B, esta li-
gada al cromosoma X y afecta a los hombres,
puede transcurrir sin manifestaciones, las que
se expresan ya sea ante heridas o en procesos
quirdrgicos en donde los sangrados pueden
conducir a hemorragias.

Enfermedad neurodegenerativa, suele au-
mentar su incidencia a edades superiores a
los 65 afios; los agentes causales pueden ser:
genéticos, por dafio oxidativo, por alteracion
en el metabolismo de la dopamina o por la
presencia de toxicos ambientales; todos o
algunos de ellos, conducen a la disfuncién de
complejo I mitocondrial, hay generacion de
radicales libres, despolarizacion de la mem-
brana y alteraciones que finalmente conduce
a la muerte de neuronas dopaminérgicas.
Cuando este metabolito aumenta sus valores
en circulacidon, generalmente se debe a que
se han destruido las células pancreaticas
responsables de la produccién de insulina,
la patologia se identifica como diabetes y los
sintomas principales son polidipsia, polifagia
y poliuria.

Es una alteracidon del equilibrio acido-base en
el organismo, en el que hay una disminucion
del pH fisioldgico de la sangre, segun su origen
puede ser metabdlica ocasionada por disfuncion
renal o por anormalidades metabdlicas o respi-
ratoria producida por problemas relacionados
con las vias respiratorias.
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29 Enfermedad que se caracteriza por un aumento

de acido Urico en la sangre, el mismo se puede
encontrar cristalizado en las articulaciones; un
factor desencadenante de la enfermedad es
el consumo de grandes cantidades de carnes
rojas, visceras y etanol.

VERTICALES

1

Enfermedad ocasionada por un exceso en la
cantidad de fierro en el organismo, puede
ser hereditaria, la cual es mas frecuente en
hombres que en mujeres o adquirida, debida
a trasfusiones repetidas, hepatitis B o C; los
principales sintomas son fatiga, debilidad y
malestar general, el tratamiento de eleccidn es
la aplicacion de sangrias para evitar el cimulo
del metal.

Siglas del indice que relaciona el peso y la
estatura [peso (kg) + altura2 (metros)] que
se ha empleado para determinar el grado
de sobrepeso cuando el valor esta entre 25
y 29.99 kg/m2; obesidad grado I cuando el
valor esta entre 30 y 34,99 kg/m2; grado II
es cuando el valor esta entre 35 y 39,99 kg/
m2 y grado III cuando excede estos valores

A esta enfermedad que se desarrolla gene-
ralmente después de los 60 afios se le llama
también demencia senil, inicialmente hay un
deterioro cognitivo leve, que a medida que
el tiempo avanza se incrementa hasta olvi-
dar rostros, nombres, costumbres de aseo,
etc., por estudios bioquimicos se tiene que
la proteina precursora de amilode, (APP) se
divide en fragmentos, uno de esos el péptido
B-amiloide, que se agrupa con otros y forma
las placas seniles, ademas la proteina tau se
hiperfosforila, forma ovillos que dafian el sis-
tema de transporte neuronal.

Este tipo de anemia llamada también drepa-
nocitica es una enfermedad de origen genético
debida a una mutacion de una timina por una
adenina en el gen de la globina B de la hemog-
lobina lo que conduce a la sustitucion del acido
glutamico por valina ocasionando un defecto
en la proteina, el eritrocito adquiere la figura
de hoz lo que conduce a una isquemia del teji-
do que disminuye el aporte de oxigeno tisular.
La de Fabry es debida a la deficien-
cia de la a-galactosidasa-A y con ello la acu-
mulacion de trihexdsido de ceramida lo que
ocasiona acumulaciéon de grasa en rifidn, con
insuficiencia renal; en corazdn y cerebro, con
la posible presencia de infartos; alrededor de
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vasos sanguineos con riesgo de accidente ce-
rebrovascular y aquellos que irrigan al sistema
nervioso, ocasionan parestesia.
Dentro del grupo de enfermedades
recesivas se encuentra la de Niemann-Pick que
es ocasionada por la acumulacion de grasas
y colesterol en higado, bazo, médula dsea
preferentemente, esta patologia puede ocasio-
nar pérdida de tono muscular, problemas de
aprendizaje, dificultad al tragar, incoherencia
al hablar, pérdida progresiva de la vision y
audicion; de las categorias, la mas grave es
la de la primera infancia en donde el paciente
raramente sobrevive mas alla del afio y medio.
Proteina intracelular con 24 subunidades que
en su parte interna tiene la capacidad de
almacenar de 4000-4500 atomos de fierro
el que se secreta al plasma con pequefas
cantidades para ser utilizado en la sintesis de
hemoglobina, mioglobina, citocromos y algu-
nas enzimas; las irregularidades ya sea en la
produccién, almacenamiento o liberacion del
metal de la proteina generara diferentes tipos
de anemias.
Los incrementos séricos del producto terminal
de la glucdlisis anaerodbia ocasiona la acidosis
la cual puede deberse a varios fac-

tores ya sean ambientales como por ejemplo,

ascender a grandes alturas donde la concen-
tracion de oxigeno atmosférico se encuentra
disminuido o patoldgicas como en la intoxica-
cion alcohdlica en la que la relacion de NADH/
NAD* se encuentra aumentada, asi como en
asma bronquial, enfermedad pulmonar obs-
tructiva o diabetes mellitus, entre otras.
Dentro del grupo de enfermedades autoso-
micas recesivas esta la de von Gierke que se
caracteriza por la deficiencia de glucosa 6-fos-
fatasa, enzima que interviene en la liberacion
de las subunidades monoméricas a partir de
la reserva hepatica del , esto conduce
a hipoglucemia, acidosis lactica, hiperuricemia
e hiperlipidemia; las complicaciones de este
cuadro son alteraciones en el crecimiento,
posibilidad de generar gota, crisis convulsivas
y calculos renales, entre otros.

Cuando se presenta el sindrome de dificultad
respiratoria aguda, es inminente la administra-
cion de oxigeno; este proceso lleva el riesgo de
que puede ocasionar dafo a la funcién pulmo-
nar por la sobreproduccion de radicales libres.
En los anos 50 del siglo pasado se identifico
que el aumento de la presion de oxigeno en
las incubadoras de recién nacidos prematuros
hay una toxicidad por que puede
ocasionar ceguera.
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Enfermedad autosdémica recesiva, se caracte-
riza por ictericia, hepatomegalia, somnolencia,
gue son debidos a una insuficiencia hepatica
aguda, ocasionada por una deficiencia de
ceruloplasmina que genera un nivel bajo de
cobre en el plasma, mismo que se deposita
anormalmente en higado, cerebro, bazo, cor-
nea y rifnon, que pueden producir espasmos
musculares, disfagia, osteoporosis, etc., si no
se atiende oportunamente con medicamento
o0 con alimentos pobres en cobre, puede ser
causa de muerte temprana.

Enfermedad que ocasiona inflamacion del hi-
gado que puede desencadenarse por infeccion
viral o bacteriana, debida a trastornos de tipo
autoinmune o bien por agentes toxicos; exis-
ten diversas formas segun el agente causal; la
principal sintomatologia son dolor abdominal,
fatiga, ictericia, inapetencia, pérdida de peso,
el diagnéstico y seguimiento de la enfermedad
se realiza con pruebas de funcionamiento del
organo, examenes sanguineos para identificar
el tipo A, B o C entre otros, la del tipo A gene-
ralmente es de corta duracion y sin problemas
posteriores.

Son un grupo de siete trastornos genéticos
generalmente hereditarios causados por
irregularidades en la produccién del hemo
componente de la hemoglobina, debido a una
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sobreproduccién de acido 3-amino-levulinico
(ALA) y porfobilindgeno (PBG); generalmente
el individuo permanece asintomatico por toda
la vida pero el cuadro puede desencadenarse
por la presencia de medicamentos o anesté-
sicos como barbitlricos o hidantoinas entre
otros; la sintomatologia consiste en: dolor
abdominal, nauseas, vomitos, hipertension y
fotosensibilidad; un dato que puede ayudar al
diagnostico es la coloracion rojiza de la orina
que se va oscureciendo al cabo de unas horas
hasta color vino sobre todo si se las expone a
la luz.

Este sindrome se produce por un exceso de
cortisol ya sea porque la glandula suprarrenal
produce demasiada hidrocortisona o por trata-
mientos prolongados con glucocorticoides, se
identifica por obesidad central, la caracteristica
“cara de luna llena” e hipertension arterial.
La deficiencia de la acida ocasiona
la enfermedad de Wolman, un trastorno au-
tosomico recesivo en el que se produce un
almacenamiento de lipidos como colesterol y
triacilglicéridos que ocasionan dano a células
y tejidos; el recién nacido desarrolla hepato-
megalia, agrandamiento del bazo, abdomen
distendido, esteatorrea y endurecimiento de
las glandulas suprarrenales por depdsitos de
calcio.
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