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IN'l'HOUUCC!Oll 

L.:is c11furmud¡1<lu11 por ;:1J1nacun.uniunt:o du 1_¡luc6<JCOO o --

1jluco9cnouill, uon onLldatlu!..> t¡uu i;u uncuunl:r,111 un la pobl;.1cifin

podi.1tric;.¡ con poca [rccucnci.1. Ge11ui·.:d111unLc la forma du 111·c

scntacJGn clínica us co1110 01'.ndroinc hipL1t:611ico, r·etr;¡no puicom~ 

lor de luvc ;:¡ modur.:1do, y .:.lt_ur.icio1n:u Ul<!l:tbbl1c.-1u tl<J lo!, ci1r

l.Jol1illratuu. 1:11 1nfin de un ca~;o la uint:om;1tolmJÍ.:1 inicial puu<lc 

mir lnoufich.•uci.:1 u,1n11'.aci\ o c.a·luill conv11lniv;1. 

t:l hucho de lntor¡r.1r ol cuadro el :í11ico como una uol.:1-

cntidad nouo16qic.:i. y pcnu.:i.1· un Ulli\ po¡_¡ibilid.:id di.:t•JhÓ~tic.:1 d.:.in 

!;:1 opnrt.11ni<l.1<l dL• oot.a\,luccr un 1u."ln.~·i" it<l••cu•11\n y rtJh;1h! IJt:;1-

cj(,11 t•~1t1¡1ra11;¡ lo .:u1t1i:; 11oni!JJ". l'ou L"l;i11; ¡Hmtou, ~:••r:"i pot:iblo 

li111it.1r •JI ,J;ulo en el pc1ci.,nt.•~. 

l::sto tr.:t.bil.jO 5C i·cíicn• il qelh.!l"<-1l1.di1tlc¡_¡ e.Ju 1.--i.:l diuli!.!, 

til.~ qlucórJono::;is con lil.B caracter:í:>tic:11~i propia!l, 11osl:ot·ior--

1ncnt.c uo pru:;.cnt.a l.ll CilllO clínico tln un Jli•l!iunt.o tlu la UniLla<l

du 1'cc.li¡1t.rla ~·n l.:1 cu•1l nio_ruiun•lo un l•l·i1t.oculo t..lc i•i1t.11clio, :.ic

Llu<JÚ ill di.L!Jnú:.itico de 1•nformcc.bd de l•mu11u a¡_¡! 1111111110 como su

cut:ablucio el t.r.::i~.:i.111ionto y la!i cumplic;1cionu~1 1\c il\1 cnl:<1ncia-

hospital'lri.:i.. 
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l':r•fcmJ..'tl..1d da l'UI1.c. 
l'rc~;cnwi:!Gn de wl c.:1!:".0 y iuviu16n d•.l la litcr.:1tur.:i. 

Son ll.111~1<.bu cnfu1J..tlldL'lol ¡-..Jr <.1lfü·1cc1U11úcnto da q1llc6JCilO
nlu. !Je l1'1fl cl¡u;ific.:1co ¡or v.u·irn1 .:iulon~:1, cnLnJ cl \0:1 - -
ltn"'n y llnJWt1 011 ••l .1i10 olo l'Jf,U y 1~ ...... i\l c•n 1'J7'.1 uiincl-
diu11Ú.l l!I\ •ihJUllU:J i»1¡ ..... :...:l.ú!l iUlo.lluc1Li1UlolÓ<JÍL"U:.l y cl!11.i..<.:Ol: - -
(1, 11), i\Ch1.:iluL'l1Lu In cl<1ulíic.1ciGn u~'if1 cu1pl1•t.1 ,_.s ln 1\c

l'ln kl."111~:, llu•J y l~NU c¡uu n~10~1tr;1 1.Huz t:ir.-111, ru:iliu1<l1 1•11 t!l
.uio O:. l~f/U, 1~-, pn1~1cnt-.111.:i:.i ;1 co11Li1¡1~1clG111 

'l'IPO ClltltWIS Mll:L"!lolI"> _ _,c0·1'-'''-F,_,llHO CDHJW.1(1 

l. Ui(ic1uncj.:1 
<Jl \l¡;t):¡.:¡- h-iU.'l 
r.1t..:1~1 · -

11. [Cfii.::jL•UL'i.i 
tJ...i 1¡h1:...,._,1,L1 
¡;.1 itlf .. }l~,U 
uu1.1l. -

llJ. \)·fi<..:i<·J1<'id
d..• •llllÍIW 1-l> 
•JIH:...n:;i1L1:;..1 

lV. IA:(1ch•ncia
O:.: .uH.ilo 1-•I, 
1-ú Lr,111,;q lu 
lº":.;hL1'"' -

V. /1u:....,11<:i.1 ·~ -
lu:;foril.1:-..1 -
1mt;(·u1,1r. 

tl<.'<¡iilivu 

lk..·9.1Livo 

ll<~J.iLivu 

l'O:Jitlvo 

ll<.'(j.ll i\11.J 

Vt. Fo::f<Jril.:1~1 - tk:cJ<1Livu 
d1:wio11i<1.1. 

Vl 1. t•U:;c111.!i.1 Ui.J - r¡.:<J:itiw 
IG:;[uro fn~
Lo¡ui11.l:.:.<1, 

v111. u.1j,1 •1cuv1- Jl<-,f<lUvo 
ü.1d di. . .: lru.:lu-
n.l.1;;.1 •.:un 1H 
\''-'h.':.> 1~1niu-= 
lL':.J. 

IX. LA..•1.iC.:LL'llCW - 1"'-'<J.'.lt..iVO 
d._, fo:¡fon.l.i-
u.1 <JllU\.IHJ. 

X. ll..!lü:ie11t:i.1 - fk'<_1;1U\.'O 
<.le lJUin.:1:;.-1 <~-· 

¡•)l\l.hc..·nw •k~-: 
/IM!• C(<.:ltLD. 

Nc><J"liVtl tl<><)ilt.iVn tl<...~j.lLivo 

Po~;iLivu r¡.._,pt iVCJ l\>.;i t.i\.'O 

¡;,_'<¡;1Livo 11<...~pli\'IJ t~-~¡.iLiV\l 

Po::ilUva l~J:JiLlVO Po,¡iUw 

l>o~1itivu tk.. .. ¡.1Li""-l tlL'l·iLJ-...., 

lllpo:¡lo-
c1:11ua. 

!lo.1111.11 

li'."JL11>il 

lli¡~¡li-
t:<.!lllJ.'1. 

lbrn1.1l 

' 

Gl11c:&-wna L'll lo:.i "ª L'l<.-•<XO. c;.r.:uic11.::; v.u.:t..0-
1.1:.1 en Ci LüiJJ .1: .. :11~1. 

Cf.Jula:J Ho,.J!illk\!\,:,nt_p -
il<Jidl1<l.:IJ.-1~; nlu:;f.:.J•'•~J -
"º l i~ÁJ!LJl•I!; 

/\i::(1uulo:.i du <Jh\U"'.i.J• '1\0-

fl\lc:lt:<lf ;u110:11t.:iOO. llÍ-
<J.•Jo <Jl.il!IJ. 

Gr.:1110011 v;1c1olau cito-
pl.:1s11/\Uc•1~¡ t..:!hit¡llL'tl 

filiro:.o:J ,,,,. do¡.6sit.o~1 
•1l1lilop.;.-c=-1· i1J(•r lcu~1 ·~ Lin.i. 

H.Jni~11. 

'J\u1uiu i.rregull.tr i.lc -
los <.lc¡:liuilo!l wlula-
nJ:.; lle: <JlUOO.Jc.:no. 

lrn..x¡ul<rr t.:i.m.:lño de -
lo!l llo.!p•''h;itcu de <Jlu
có Jt.:!llO en loo hcp..it.o
ci Lo:;. 
Gr;inllcs ho: .. 1.ut.ocito!l -
¡ci:-i¡.ortalos. 

c.;1111<1r: •Jr<u\1.bu ,..,r -
<k'¡6ullou do~ <Jlw..,"ig....-
nu ¡.ürip:-it·t."llc!;. 



2 

Dichos trastornoa de con!i1dcran cu conjunto debido a 

11uu ul Llu[ccto cn:~i111.'.'llico v.i. a$ociatlo con el acC. .ulo de gluc6-

•_1uno 11nr111.:1l n ,1norn1.1l. 

Las rlu[uctoo cl!nicon y patoldgicaa pueden ser divi-

LliUo::: un don: 

1) 1;fcct.ut; •l•llldu¡; Uc limit..:1d.:1 di~punihilill•H\ tic cnuE_ 

<JÍ.:t int.r.1cúlul.:n·. 

2) J::fucto::: m.'h; cr6nicu::: .Jcl ncú11111lo Uv •JlllcÓ<JOllO t:n-

,.1 o:.; t.oj illu!:i. 

Hl Ol>jclivo du utllu t.r.1b•1jo1 

IL<-1cur un..i i:-uvl:iiGn lu m:i:1 .:.ict.~1<1li~~.:.il\<1 ilCUL"Cil Uc· cutu 

tipo do unl"ur1uu<l.:idü:.; J><Jr i1l1t1.1CL·n¡11niunlo de •Jluc6<JCllO, u::;11uc!íl, 

c•ununtu unfocadu ¡_¡ la 'l'ipo Il o unfur1ni;,d.:id d<.1 l'um¡ic, la forma-

du llu<J<lr .11 1H.19116:;t.ic:o, 1•1 inut:.1l;1ción <lo un t.r.1t.:1mi1.•nto con 

li.mit..:ici6n de d.:if10, y l.1 rcha\Jilita c.:i611 c¡uc ~o p\\clic:! pi:opor-

cíon<1r .:a c11to:-; paciuntcs: t.odo los alitertor int:errelacion<ido -

cun ntui:Jt.ro 11\cdio. 

tn p1'i.mcr luq.lr a1h1lizarcrno:.1 Uc:.1U1i el punto Uo vinla 

mclaL6lico y l>ioqu!iuir..:u, 1.J furrna en <JllO el qluc6r¡cno oa aint~ 
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tizndo. 

l::t 9lu1;Gqt·11u uu uu pulí1nuro complvjo dt.' <Jluco:l11, (1llU 

~u Jutuct.1 llCincipalmunLc un el h1g.:ulo y ul múnclllo y U!.l uinL~ 

Li~•nlo por una rut;i bio•1uf111ic.1, y <lc•Jt·.1<.l.:ii.l1J poi:- oLra 1nuti1h6li-

Cil. 

r.l r¡luc6¡10110 •H• andlu<JO al alrnii.1611 tl•' la5 pl<inl•1lJ y

es llllil TI1oh'5cul<1 ,1lt111nuntc ramifit:nd.1, cnn:.;tituid.1 un hilc:H.'"an.-

1,.1 CUl\l.!CClÓLI lll"l1du111i11.111LC ';L• .,,;L.1lJIL•Ce e11Lru .... ¡1ri111111: 'I t.•u.ir

Lo c;1rll6110 t\u tan u1d<1i1dc:1 i\Uyacu11Lo:1 •lo l;i qluco11<1 {1:4), J·:l 

pulí11u..n·o cn..!Uc por ;1dicili11 •le unf<\¡lllu~I ,¡,_, <1luco1¡¡_¡ ;1 :IU~l ramil:l 

uxLc1·iun!:..; y L•1l cu111u :>e .ii:;l.i ,¡,_. lo,. Le J u\1>:1, nu pu~n'L! un l"-'

~;u 1nulccu},1r •ltiter111i11'1.du, 1; ~no <¡lle :lll \l"l:ll lJ~H.::i \.1 J.u:;tlc -

1,1100,uuu a 10,uuo,tJC111. 

t.a nfntui;i~1 •le qluc,;,l''lln um1>icz<1 con l<t qlucoti.1-li -

fus(,1Lu, 1.:i cu.11 uxpcri1uu11t..-1 lll\<1 Lr.1n:;pou1c16n dul ro~f<1LC> c11-

ul int.urior do la moll!cul,,, pura convcrtir:.;c en •1111<.:osa-l-fo~

[.it.o. 1;:1t.:.1 rc•1Cci6n cii o.:.it....iliZillkl ¡•or el Bint.:onhl rcvuruil>lc,

la foS[OIJlllCOl!LUtcllJ.I. 

U;..ijo l.l inlluL"ncia do otru cnzilla, 1<1 qluco~a-1-[os

f;ito, rc<1ccion.1 con cl Lrifonfato t.lc uridina y ou for1nan coino 

proJ11ct.os, l•1 ur1,Jin.1<lifo:1foqluco~:~1 (UDPG) y el piro[ooíaLo. -
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Lll UDJ>G) ru.::icciona. con al extremo l!b1·c do unil unid.:ld <.Ju gluc~ 

s<:i terminal on un.:\ pat·t!.cul.:1. de gluc6<1ono y uc incarpor.:i a l.:i

miuma con la lil.Jor.1ci6n ch;i 1.1 coon:r.lm;1. J .. 1fl don n.,;1<.:cio11<111 y

UHl<1 •1cci611 no O!l rcvuruiL>le. l·:I lllli1110 p.:iml c¡¡t;iliz;ul<) poi· -

l¡¡ qluc61JC110!.lintoti1H~1 ¡Hiede rcuut¡¡r ;1cliv;1do por Ja inaulina. 

J.;1 .:.ict:i6n de 1.1 •1luc6<Julluni:;Lcli1:1;i cxplícil :Joto la -

rorm.1ciGn Uc lllll cnl.icl~!l l:•l, mienti·.:i:; •¡uu otro :.:illtc111a 1!<1111~ 

do cn<!im.l r'1mific.1do, c.1tali:.:..i a 1.1 formaci6u dt~ Jo:¡ cnl.1ccu

l:ó o p1111tuu u._. r.1mific;1ci(,n. 

J,;i 1h,q1·;1d.1c i (in du q I 11cl'i·1eno ,\ "l u<:o!;;t- 1- fu:; r .. to t ¡ ... -

ne lU•J.:tr mee.liante l¡¡ en:r.imil fu:;foril.1:;;1 1.1 cuitl uc h.ill.i prc-

~iOllL•~ e11 !un l<'jidu:; un (unu.-1 ;u:l:.ivad,1 y no .:icLivadil. ~iu ha--

1..h:.•nio~;t·r;1do qun J,1 .Hln•nal i11.1 y t!] qlw.:<HJ(ill eunt_Jbuyu11 il lii ilS 

Liv.u.:i<'in d<! J;¡ furlori],1:1.1 jn¡¡cllv<i, y ¡iut· t_;111Lu, unL1:1 hurmo-

11•111 1•ronu1<!Vu11 l.1 d•!<Jr.1d;1ción 1!t.:I •¡luc6q1•110. l'UL!BLO •¡uc li1 fu:! 

forj l.1:;il '--'ll L!:lpt.:cífic.1 p.ira provoc.1r 1.1 di:;oluciúu do lo:J -

unlacun J14, la duqr.:id<H.:i6n dol ql11c(iqe110 ~:P rlo!ll1•110 011 r.u;:1nl"o 

uu alcan•~•I un punto du r.11nific<1c1.ú11. La 11niJ,1d ri1111ií.ic.:1<li1 de

g!ucos;1 uu hidrolizad<1 por la encima .1milo-l-:fi-<Jlucosid.'.l:1<1, y 

"!! libcr;1di1 un (onn.:i <lu una mol6cu1.:i libru d<! qlucou.:i. Do~- -

l'u6u Uu cut:.u pi·oct!HO, 1;1 [ullfori 1~1:1.:1 pucdu ¡a·uc<!dc1· tic nuuvo -

Ji.1ci.1 el Hi<Jlli<•lll.t! pu11t<1 tic• r,1111ific.1ci(,11. 
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La 11uport:.i.nciu dul hucho tlc que la ío;.. .. .a.ción y dcgr~ 

d<1ci6ll del <Jhic6'Jl!no, :;;can c.,t..,lizallan por tlo!l juuqos diícrcn-

tou do 1Ji11tcm;1u un2l1n!'it\c(1fl, no n'vcrnihl<•!I "" vivo, ru,1ilk: en 

la ¡ioiiilJilid.ul de un coutrol fino du lon do:; ~011r.::uBon ¡1or [¡:¡et~ 

Narui.:il1nuntl! lo:; Lcj.í<.lo:;; dllil!rcn en :;;u c.:1p;H:id.ld - -

cu.111LiLaLiv.i ~·u!lpccLo .1 1.1 n'inLc!lin de •JlltGÓ•Junu, 1:n un <1ni--

111<11 llic11 11limunLaL\o, ul l1Í<J•1Jo puudl' cunt.c11cr un ú'I. dc •Jlucógi;_ 

11u al111•1c:u11a<lo ¡><1r 1111id.1d t\u ¡>t.•110 11(11111,clu dL·l 6r•1•1110, 1niunt.r;1u -

11u <il <..:un•hro u ri1-1611 uindr:.n ~;olo •lu u, l .1 U,:!'/, y el 1uG!lcu-

lll • . .'~itt·lado du .:1 \,!J'I,. 

[icil por lo cui1l l.:i. du~1r.:i<l.lci6n Jet yh1c.1gcno cn el 111ú:;;culo su-

míhinLr;i 9luco:;;a-ú-fo::;f,i.to co1no 1uatcrla al par.:1 <Jll1coli~1iu, e~ 

yo pro<lucLo (inal os el ti.cido pi1·í1vico o láctico. l'or tanto,-

la ;ulminintruci6n Lle a<lrc11<1lin.1 o c¡1inufrin•1 11umc11La el nivel-

Uc <Jlm,;u1;.1 "n \.i. ~•111•11·c muLli.inLu l<i pru1!loc:16n du lil qluoo•JCllO-

lisiu en el h'i.·¡ .. ulo, y u1u111.:11L,1 el nivul <lcl l.-1ct.ilLu un la nan--

qrc, p~·orno\.'iuni.lo el 1uim11u ¡,1·oc'-'::;o en el mú;;culo. 



Pro sen tumos <lu m.'.lnor.:t cm¡ucrn:i. lic,:1 1 a ruta Jnc tab61 ica 

<lo la ror1naci6n '/ <lcgrallaci6n del gluc6gono, y los puntea do -

acci611 da lao difcrontoa cnzinlils que parlicipnn an C!lla. 
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Uc:.;cribJ.rcrnoti 1Jrovurnc11lu CJdil tipo du fJ)uc61Jenonil.l -

p.:1r:1 po:::itcriormunto cnfu.tiz.:i.r accrc.1 dol 'J'ipll II o onfcrrnudad

du i'om¡,u, J¡¡ cu..tl fu{; llii1<_¡ulíntic.id;i l.'ll 11110~1t:r<1 Unid•uJ du Pudl!!_ 

tri.1. l'ostoriCJnncnto tio i·criurc ol C<n10 ;:inatomoclínico y 11.1 -

ovoluci611 intruho::>pitil.l.:i.ri.i, l<:i forma un quo 1109<11 .. os .:tl di<lg-

116:.;tico y el ,1l.Jonlaju un t.Hhl ¡¡<1cicnt.I..'. 

GLUCOGl:NOSIS '1'11'0 t 

l.i1 unfonu...,d•1d por ,1\1.,.1cc11.i111icnl•l d.; <¡lueÓ<_Jen" tipo l 

ll.1111:1d.1 L:1mlJJló11 onfcrmud,ul por .iltu.1c0n•w1ioto du <Jluc6r¡cno hOp!_!. 

turnJ1 .. 1l o cnfcnnod.:id de Vun Gi•.'l"b.:, u:.;L.'í c.:ir.icturlzad.1 por -

unJ duficiu11cii1 do qlucos.:1-U-fu~:f.1t.:w<1 y ¡¡u p1·uirn11t:.1 en for.ma

.::i.utoul'mdc;1 1uco~;iv;1, <.:11r1i.1 cliuicamnlL' con cuadrou du h1poql.!_ 

CLWliil y func16n un6m.il;1 do l<in pl•H¡uutai; pre~;,~nta11dcnH1 :i.1ngr.1-

1'.itoloqí.~: 1:~1t.:i Uufic11.:11c.i;1 un:.:1r11tilic.:1 r.au:.;¡¡ un.:1 --

ilcU111ul.1ciún hu¡i~tica dL! CJlucG<JL!llO duUfda ,) <JUC l.:i 1_¡lucaua-Ci--

fu!.lf<1.l.i:.;.:¡ 110 puedu ucr hidroli:.:.:itl.1 ,1 glucu~;.i. Otron 6rl).Jnon -

nfuct.uJon non Ion rii1011uu y <11 inluulino: :;e .:1cumula exccr:ivu

LlClillo y la uucreci6n urcic;i o!~:t.:i inldbi1l;1 y C!llo 1 lova .1 hi

lH~n1ri1:<'mi.1. 1..1 ql1JL'r1J;a 1;<-111•1uiuc .. )Mj.1 p1·c<:lp.1l.1U .. u11c11Lu y -

C<tllUil ccto~11:.; y .:1cic.Jo:1Js. l.J Liopn.i•1 h1•ptítJC•l mueutra 111<'11.""Ciillil 

infilli-.1cJG11 un l;u1 célul.1:..; hup:illcan cou •1lucG1;uno y grasa --



• 
as! como en ol nllclco h•1y v<1cual.:i.s. 

S!nl<wi.1:;. l,d lu . .-¡ .. 1lo11"-''J''Li.1 L.,; cle1;.:::\tl>l'-'1·u1 c.:iul -

uicmp1·u 011 el pur!odo neon.:1lill y pur:1intu un ._.1 nlño. Exi:;tc-

una f.:inc:luu c.1r.:tctur!nt:Jc.l [!J¡ lo~; p;tcicntu::; <lcl.Jido <il ncúmulo-

<lu <Jr.::i¡;¡1 un lo¡¡ c.:1rrillo:; po1· lo qul! uu len ll.1m.l "Cill'il <le mu-

el dcn:ia..-rollo p:;icomot:o1·. 1:11 (opocLHI m:'iu t.:i.nlíaB cxiutc lipc--

(."Ucrpo. 1 .. 1 uudo1·-.i.,,•iGn es co111ún l!ll 1011 epiuodio:: do hipmJlico-

u1i.:l. 1~1 .;icumul<1ci611 dul ti.ui<lu 1ícicu l"e¡¡ult..i un .artriti:; y go-

L.1. 1 .. 1 dii1rn~.1 un 1111•1 compJic,1ciG11 t:.;11·dí;1. 

Uia<p1Óllliuo. 1 • .-1 hipoql iccu1i•• n:!!;p<,nde poca <l la n<l-

ciurHH• tle L1ct.,1t.o :a'il"ico, piruvat.o y .'icidn Cirico y en ¡¡lgunou-

10:1. J>cro 1:1 dL1<Jn6Bt:lco dcfiuiUo e~ la do1no~tr.:1ci611 de l<l --

;iu:1crn!i,1 u .1clíVill,1<J \J.1j.1 de lil unziiua !a~Í1ill•1d.1, l!ll el \.lljillD-

1 

\ 
Lle Id '""J 1 iCl!lllÍ•I. e:: l"'-'CUllll.!flll.il> Le 1iropul'C iullilr •1 l iml.!HLOH Uuríl!!_ 
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tt: lnn nachos. ltccicntcmunto oa h<t pr.:icticilda la unidu pcrto

cnva y ac hü demonlr<ido en cuon pacicntoa dimrrinuci6n dC?l ylu

•J.:11<JClllJ l1op<lt:ico dvpoui.lullo y lJliccmiuu ulo.;v.-Hl..in. t:~t.:i l>u .... l.i-lli1-

11uii·(1r1Jica nuconítu t111¡1 !uurlu cv.111.i.n.::iGn. 

l•runei!.>tico, :;u h;u1 l l1,.•1Jillh1 ,-, ,¡,~Hilr•·otl;1r ,1du11Gm;11; -

hoptit.íc.1a en lil inf<inciu. 

Gi.UCUGl:tJOSI!..: 'l'Il'ü rt. 

Lil 011(urwctl.:1d ¡i()r alm<iuun.:wdculo de 1_1lucliq1.;r10 ti¡io -

11, llam.1da tambi6n qluco9f:11osjn 1Junor<iliZ<\d.i o n1Jfcrmcdnd t10-

1'0111pc <JH tldlld;1 •1 l'-1 U1l(i1.:icnc.í¡1 <le la CHZiln•1 li:.io~a111o1l qlfil -

1-4 11lucoulU•ui;t (o 111all•w.:i (Jcl-U.i o.inti<1u1111ou11tc ll.u11'-ll.li1 n~11'J 1 !Je 

ha •u~oci;1do t.:.imb.i6n ¡¡ un 'JCH outo561uica n~cc:.ivu. 

1•;1tolo<¡1:a. I.0:1 .1cúmul!J1; lh} •1l11c6qcno non QVillcnLcu

cn 1\ivcrnuu toiJ.l'/o:¡ princi¡1.:\l111u11tc múr.culo c;ir<li.'ico e hÍl)<tU0.-

1.a •1cwuul;1L.:i(lu oc;urru (Jcntro de \o::i lit.•>•Jurni1t• c;ülutarl:!n. l~r>-

L~iu p.u:u.:nlcu cur!lan cou hl..''J.:.it.011«.:<Jill.i.•1 uin col1.i~lt:<1ui.J a1le1n.1~ -

de '-'<1r1Jiomc1J•ll1a e hipotuol;1 <JC1lc1·aiíz.id.:t. 

::í11l..uni.u;. ¡;,¡ cont1l;111L<.> la !dpott.oní;:i 111.in::a•l<1, y l., -

l.hibi li<l.:1d m111H:ul.1r, pn.it;c11t..t...' dci;dl! el 1h1cí111lcnto. J,n h::r11Ju;1-

puc<lo •.1•;L•11· .:i<J1·.:111dada y ol níún uomPj<1 ."l un crclino. lU nl]rnu 



lo 

ci.5.ca y 111 muerte ocurru alrcdcLlor <le lu!.: uei~i mesc[l. 

(JO nurmullnl. J.0~1 ruuultudor; du lon ust.udio!l de 111utab6lim110 -

du lou car1Johidr>1Lon uon normalL•:; y ul diaq116utico !lL' cut.:1blú-

cu ~11 1h.imo!ilrar el LlnpCi~;tLo do •¡luc6'Juno c>11 ul L<!jido muucul;1r 

canl.i.'ic.1 un u·,1t.:uJ;1 cornt) un•1 cotnplic;1ci60 de la mi!lmil (!nfunuo-

l:l.UC'Ut:l:Nu:;1:: 'l'll'lJ 111. 

1..:1 1:nfu1:mtHli1<l I"''- .:1lni.1c.,n.:uuir•nto du •Jlucl'.ilJCll•l t:ipo -

Ill (.hn:t·rino:1i" lÍlldle, n enfunn<•<l<1d dt; Cori), o:; dcbitl•1 ·•- -

Ulh1 dc[ieicnci.:1 de <1lucn1li<lan.1 .111d lo 1-í. i' cll11ic.u1wnto ca muy 

, ·1~1n.::i.j.ont;c .:1 1;1 •JlUCO<JUno11jn tipo t. J,;:i invol11ci·nu.i6n muBcu--

¡,--¡r y luJp.1.tica uon i1nportillll<H1. 8•1 IM ;n:nciado a llll <J•!n auto-

l'<1toloc1'1'.,1. J.:l ;icú111ulo ano1·ni.1l 1lcl 'llllcGqcno e~ -
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aimil.:1r <1 un ilCGmulo do dextrina. Ell.iotc ~olo moderada hepat2_ 

moCJ.:i.lin. 

~rntoina:.i. 1.a J¡...,¡1.it:o111u•J•lli.:1 ~;u 1'l'l'!a111t..1 Jl~:;du cd.1d-

tcmpr<11l<1 y t.i.ribi6n pu cele ha her C!>p lt>nornlHJil I i.1, c<i 1-d ic)mU<Jil l Ja, -

111iopat1.1 y cri~ll:J Jo hipolJlic•~ml.t poro o~; 1·;1r;1 l.:1 preacnciil de 

,1cido~i:.1 ¡1oi· .:1<:.:Úmulo d.., :icido 1:"1.:Lic<>, l~l tiíq.i<lo P-"Jl-•':1a .1 :HI t.1 

m<l1·10 nut·1n.1 I dc¡;puG:; •.lt~ 1.:1 ¡>ulH .. ·1·t.,1d, L'n i1 lquno:: c.:1:10:;. 

1Ji;np16:.;Liun. l.u:; nivL·lcn .¡,_. tr.1u,;11¡j1i;n;,¡:: :;C:1i<:.i11 

L'!.ll:c'ill frncuentL'llL'-'lllU ulcv;ida~l. 1.,1 cirrorin co1uo cumplic;1ciGu

li1td!.-1 t.:11n!Jl(,n l\.1 :;j<Jo do:1crit.1. 1.o:l l{pidm; ~1érico:; lle en- -

CUl!llt:r.111 clov,1do:: y el Je ido ú¡-ico gL'11cr.il111l'lltc e:; nor-111<1 l. 1·:1 

úi..1q11ó:1Lico dl.'flnilivL1 lll hacu 1.1 1\t~mo::tr.1ci6n del acúrnulo ux

CuHiVu Lle !JlUCÓ<JCnu illlt"<1uritrocit:<1rio, intr;.1lcucocit.trl.u, <lo!:! 

Lro del ~1íl1;culu uulriado y fil.orul>laut.ui1, Lodo ei;Lo ¡¡ccundario 

.1 lci f<:ill.:1 unzi111.'Ílica. •ri·ci:.; l.J "<ltuini!.llrwción de cpinc(rina o 

qluCil!JÓll, 1<1 •.1l11co:;.1 •lillHJUÍllU•I C!.lt..:1r.:í ilUlll<.'[1\.¡dil !.lolJl'C tollo Uu:!. 

¡111G:i du par1:u<lu:1 de .-.yuno, 

1·1- .. l.111dL•11to. 1,.1 U•rapi;i e:1t.l'i limit.1dil <11 incrcmunt.o 

uncl 111í1ucro du com1<.1c1~; .1l d(.i i'•1r.i ¡11"•!V•~11ir pc1·iol\0:1 d1~ hip()-

•Jlic1~mi..1 iHJÍ C<JllL<> propo1cio1i.1i· puq11c1i,1!.l Lom..1:; úu i.1li111c11to Ju--

1.111lc 1.1 nouhu. 1.,1 uni6n portoc.:1v<1 hil :;ill<i 111·,;1ct.icatla en .-ilg!!, 

nu!; p••cit!llLL•u c1111 rcuult.1dun du!.l¡_¡lcnL;1dcu·un. 
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1•ron<hlticu. IA cuf1!i:lnl.!d.1d puede :il.!r cu11Lt-'ulad<l mo--

miunto y tlcu.'.lrrollo not"mal. Sin cm!J,lrqo .:ilqunon inf.;intcs du~~ 

rull<.111 cirrouiu, mio¡i.1ti.:.1u y uí1HJromcu hlpmJ11c(•micou nui:Lur--

nus, y en oc.:1uiunou aU(!l16m;1~1 nuclu1·11ou. 

Gl.UCtlCl-:tlO!il:; 'l' 11'0 l V. 

¡,¡¡ <Jlllcn<JC1lui1in li¡10 !V ll<unada Lambit'.l11 cn(urrncdnd -

du /l.nUur:mn u <1111ilupu<:ti11uuis C!i un c.lu[ccto en i .. u!nLtnliU del 

qluc6t¡1~110 en ,;u •lc<Jl"•HJ.1ci611. !.u forni.1 du Lr.ilHlmJ.ci6n OH •1ut:o-

.:1c!irnulo da •Jl11c611u110 U!l 111Ú!1eulu, h!qallo, rif1onull u intc~1ti110~, 

en furm.1 de c.:1du1i.:•u du poli:;,1c.:'írido:; in~iulutiluu simul.lllllO du¡•~ 

!l.it:os ú~ aniilo¡a .. •ctin.1. 

Sínlom.:l!.l. 1 .. 1 hl.!p.:iLomCCJ•lli.:i uul.'.Í prcucnta dende los-

primuro~ muiiuu tic vid., <>COl1lp<H-1<<dO!l a un;1 filll.:i ovidcntu del --

crecimicinlo. l~l Lona JUU!lC\llar está diuminuldo y se dcs;irroll.:1 

cirro11l•1 proCJr1.n1iva. l::xiuta t<>mbilin s!ndronu:HJ de hipertonsi6n 

porl<>l m.:inife!lt<1ndo~;u ul principio co1110 ua11r1r<:1do tHJÓfa~ico y -

.,. 
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DilllJUGstico, l~Xi!ito hipo1_1licomia levo y lati pruollau 

do función hu¡i:itic.1 son par1~cid~u1 a l~s i.lo 1;1 c.trro:'.iis hipl'í.ti-

c;1. 

'l'cutamionto. l::!Jt•l cnc:aminndo a 1,1 f<1ll•1 hntiti:tica. 

Pro11t'igl:ico. 1.a cnft:nned<.ul 1.Hl inv.:u· i<d..1lcmL'tltO f,1tül

dul-'tlntc loi:¡ primcrou ciuco ;¡jion <lu vida. 

GLUCOCir·:ttosu; 'l'll'O V 'l ·r1ro Vl l. 

(,oa t!Ppúniton du <Jluc6q1•110 u¡;ttín l !mit."HlDB al mú~TcU

lo cslci<ulo 1n-í11ci¡ .. 1lmento y ol eu;ulro clfnJcn !l<:! 11\illlific~l."l -

conio 11f11<.lron1l' ht¡>1..>LÚ11{e<:.. 

GLUCUGl:N!J!< 1 S '!' l l'O V l • 

1,t.-iu1<1d,111 L<>mUit:11 un(u~Htu<l,Hl dL' lll.lt"tl, ut; proJ.uoida-~ 

pu1· ;1cLivid.itl 1•:•\ucí1t.1 de! l;i fo~{oríi.:1;..;i. l·:s una onfunucd<iJ -

de: tu11d1.1nci•1 (muí li<.1r ,·u;ueiad.t a un <_p.:11 i.IULr..1:X111ieo t'CCil!.liVll y --

l'<llolotJiil. l.ort ,1c(ir11u.Jor; lle (JhlCiL(]ÓO era lH\ lCHJ hcp~ 

tociUHl ¡>CDlhiCC!I\ hap..-tl(Jll<()lj.llia IJUC UH l'"UVUl"fliblo en ln pl'":f.mcr."l 

inf.:111ci<1. 
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Stnlom.i.s. L..• 11Wyoros mani(e:stacioncs do li\ onícrmo-

dad Dan hu¡1.:itomotjalla, rutar.lo da crccimiuto y un aunwnto en -

1;:10 concc11trnc:ioncn dul 'JlUcO<JlllltJ licptít ico, 

u1,-uJ•16!1Lico. L.1 •1luco!l.o :;11nquf11e;1 c!.l baj•• y el luc-

tato r.61·1cu p1iullu tlül" non11•1l u .:i1m1unl•1do. J.0:1 .'iciJot; 'Jranos -

co t.h.l l.i uufcrnicd,nl. 1:1 di,1<JILÓtiLiuo dufiniLJvu c:; \wcho t101.1-

mcnlo con L'l L•flHii.yu de fosfor1L1:.i.l del l"jilio hc1>.'ilico o un -

lon luucoo 1 L(rn, 

a!lil\Loiu.'iLicu!.l con l1t.:11ato111cq.1\i,1 y auu1ento .:~n lo:. nivuluL; sóri-

llO!.l h.:111 ru::poud idu .;i l qluc.:iq6r1 .id11Li nis t r.-1<\0 con d l nmi.nuci6n- -

1•u:Jtl!l:lo~· dt..•l L.1111.1110 .i,.1 l1iqadu. 

h ipn':J l icuni i.1 , 

Gl.UCOGENO~lS 'l'Il'O Vi ti. 

1-:nl•:lipo Je <Jlucuqc11u~1iu :;u .:1:;oci.:i .:1 un¡¡ ~lcvcr,1 <lul]~ 
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Couíorlliua, poro la cantit.lL!.tl total tlu fosforilnsa t:.iuul,:¡r 05-

uornm.l. 

l'<~tolog!a. :Ju .:1pl.'ucinn 2011."t:J do iUJ~·.:111d.:i11i.f_unto celu

lar irru•¡ul.i.r alradodor Uu lou l61Julon hcpitt.ico:; form.1ndo un.1-

uupucio do pl.ic.iu. l·!l (j)UCÓ<Juno :;u cu11C1!ntr;..i l.'H L1 puri(ori.1-

dol ciLOplamna y no so •i[>L"uci.;1 dunln_, dL'l 11úcluli. No cxi:;Lu -

fil.Jro:i1u Uul h:íqado; un c.:11nbf_¡, e11cl :il:;L•!Uhl 11<~rviollo 11.:-iy ucúm~ 

lo oxeen 1 vo de l;:i íori11.:1 .:i 1 f;1-~¡ l uc6<Jcno pa·,·dom l.nandu nn lou <IX!?_ 

11<.Hl. 

~;!11t.om.:1u. l.o!; ,1fL'CL;nlu:.; <11 n.:1<.:ur p;in!C~HI 11urmalcu-

JU!nl düut.rn de J,uJ prjmur;i~; :.;u111.111<1u de v1d.1 dt·~;.11·rnll•111 hcp.it2_ 

lll<HJ.1.l.i..t y ui1¡nu:1 de dm1unoració11 del :liut•!m<t nurvioso cu11tral1 

at..1xi.1, hip0Lu111.1 y nl:;t.<i•J!llllll. J,a cupa!Jl.icit!ad y la rl<Jldcz -

lluv.111 d 1.i lllU•!l·tc pul· p;1rodi:d:.; dtJ 111tl,.n:uloJ iu:;p!r.1Loriu,1, 

Dia1Jn6:.;Lico. l·:xistun Uu::;Ju ul n•1cimicnto, prucl.Jas-

funciu11.1tc:.; hepti.Lica'.; .:.non1i.1l,~n ¡mro lir <JI !cendd y 1.1 runpUlHl

lil a 1•1 cplnufrillil u .11 gluci1<J6n, son norinalc:i, No h<l~' ovidcn

ci.1 clfnjcJ 11'J ldpO•Jlicl.!mi<i. L<1ll c<1Lucol<.1min<lll urin.irioto C!l-

Lti11 .1 vucu:¡ 1!l•~v.1d.1ll, El dl1t•¡n6!1Licu CH confirrn...1do por la dc-

111ontr.1cilin 1l1! .n::tivid.id b.:1ja ,¡e l.i fo!lfori lau;1 con nivclon cn

zJ111.'.ít.icon normalu!:, 
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Pro116utico. W anform<.Hlad cu f.:it..:al y l.:a muurLe :,¡u -

¡u:·uucnla en ol•1p.:u1 to111pran;111. 

GLUCOGl::NOSIS 'l'IPO IX. 

l:!sto tipo tHltil ..i:Joci.:t<la con do:i for111.:lS distlntu¡¡ dr.'

pruaunt..ici6n clI11ic.:i1 uua lriwiuilid.iu en [onu,1 rucu:iiv<t li~Jitd<l 

,¡l 11cxu y l.t utra Uu t'unu..i .1utuuúmic.1 CL:cu:;iv.i. 1:.:1 Jelcclo- -

Liiot¡u!mico oll la biljil. .:1ctivül;nl de 1.1 fol.lfn~·11,1tli1 Licbido .:t una 

daíiciunci.:.1 <le fonforila~i.1-<¡ufu;au.i. 

l'i1Loloq!.:1. L.os l1(_•p,1Loci t.oo. c:;L.'ín iL<Jr.-1n<l.:1don en ÍOE, 

ui.i lrt•'<1ul.1r J•Ur .1l11,;1"••1i;11111.,ut•• i11tro11.>1to1•l:í!;/11i<.,, ,¡,. qluctiq('llCJ 

~· uuta~¡ célulil>l i;c cnc•u~ntr.-iu .-:n :in.>aH pnrioportill••s. !;,_.oh-

Hervan •!iu11\lio~¡ l11fla111alurio:; !uVL'[l y forrn.11.>if"m tlr.> t.:1bi<JUP.u a-

lrav!.!u del l:(•jJtlo. 

!l.í11Lom.1!;. La t1nica m•1ni(ur.Lilciú11 de l.:¡ u11fcn11CJ<.li1U -

cu i.1 hcp;1to111u'l•llii1 quc pu.,.Ju e:;l:.1 prp:;cnle UL·~;dv el u;1cí1ul<.!n

Lo. 1:1 tlln;ar1·,1ilo pnicumuLur l'll"do :mr n(~rmal. 

Oi<1qn6:1lir.u. J..i c!fr.i t1,t.·d ,h¡ bili1·rul1111;1i:, tr;111n.1-

1ui11.:1:;.1s y fo11f.:.il.:1n .ilcalJna pui~dcn c:;L<1r clcv.:ulau y el colcr.t~ 

rol Jl\lcde o no crntar ülovrnlo. l..:1 raupucr.t.:1 u lii ut.1ministr<1- -

ci611 dn •JlUcJ•JÚll c:.i norrn.11, pero .l 1;1 l'pincfrill<t c:i ü11orrnal. -



f,.1 1.Jiop:ii.:i hcp."it:ic.1 mucstr.-. .:1umcnto del c1luc6gc110 intraculu 

l.1r .:i uivol citopl.1nmico y lrin prualrnn 1!112irutilica::i ruport.:in 1.J:'.!, 

j.:1 .:icliV1d.:i<l do la fonforil.uhl y d., );;¡ fonfuquin.1n.:i. 

l'ront'intico. 1 .. 1 111.-iyort:•1 ck l!!itu~ uiii.u:.i han nollruvi

vi<lo Ji,1::1til ct.:1¡i.i:; do la .:<lad ;1d11 l Li1 Lou1¡n-.111.1. 

GLUC:OG1:No::;1:; 'i'Il'O JXc. 

1;11Li1 v;u·lc11La ,!el t l¡u> lX ha :;ido rv¡io1·1-.:1<l.1 l.'11 1111 n.:!_ 

iio du c11.:1Lrn ;iiion d<! .... J,1d, r:o11 p.irlict1>·1r:i611 •h.: .__,1·itrocilun,-

111tillCUlnll o:itri.HJo y L(•j !Un h.:..•p.'ilicu. 

l'.1U1lo~¡Í.1. l;l qlu1..:Üq1•11u la•pl'ilicX> L!~1C.1 ;111111L!11L.::11HJ0 y-

1.:i .ictivid;1d ,¡., l.::i fo::foril;1na cnt.'i dl~:rniuui<J.i en un :!0'1. ilpro

XiruaLl.:rnicnLu rut•pccto a Jo:.i niv•~lu:.i non!l<1Ju:.;, L.:1 lJiop:11.:i huprt

t.tc.:1 1nutn1t:r.1 un.:1 .:in¡uit1~clu1·<1 hcp.'ltlc,1 norru.il, pu1·0 el (.)lUc::Ü<J~ 

110 unt.1 ;1u1nu11t .• 1do d,•r¡Lro t.lu la,; J1c.•p.1Loc1 Lo,1. Uc..i!.lionalmcnLc. -

~1c vinu...1li~n11 yut.i!l d1~ <.Jr•1~:,1 :;in uvid•~n··J,¡ de cirronin. L.1 <I<:_ 

Livitl..id de }¡¡ fo:;fO(jUi11<1:;a urit1-ociL~11·¡,, y luucocit.:1ri.1 u~~ttí -

d1:aniut1id.1. 

~ii1itum.i:l. El J'•l<:io•ut.•_• 11lu;;L1-.1b;1 ]1<•[>.1lu111vqi1lii1, rutil!:_ 

do dul crucíruionlo u icluríci.i .1 J;1 ·~<i.1d du c1i.1tni •u-icm. l·:l 

ux•unen <Jet1u1·.:1 l t·cvelt'i 11 í pulan f .i <Junur.:il i;: ad.¡ con dc~.:irro1 lo 
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poicomolor normal, I.<\ fascio!l du cote niño era de .. 1nuilccci". 

L>1UtJll6ntico. t.a bilirrul>ina !llirica oat:fl norn1al o -

.:1un1ont.:u lovomunto. J.os triglicóril\os, el colcsLca:·ol, Lr.:i.1u.;.:1m.!_ 

IHUh1 y l!Liidon totalos cut.ti.o 1ilov.-:uJ011,. El i1i.:1<J116ntico dufin!. 

do lo d._ lii l>iopnl<1 h"t1:'i.t:ica l,1 hiopnt;i mu:ic11l.:1r y l•.1:.1 >lnali-

i;iu 1.H1:!1111:Ílico:;, 

G!.UCOGl:l~OSl S 1'1 l'O X. 

1:s debida .:-. un.-1 doficionciu do 1<1 •111i11H~"1 dcpcndicn

tu dol J\Ml' cicli.:•:i. l~:.i quJz,1 1.1 111.'li; r<11:;1 JoJ 1•1:• •Jlllco<Jl.!OO!lis. 

1'·1t-ol0<JL1. l.O!.i ln.:p.it.ocil{)n ,\i1:t•.:ndido!;. ¡1oi:- t~l .:ica111~ 

lo do <JlUCÓ<]Oll<..>ti !;011 irr<..:1Jul.11cu u11 l<1111aiH> y :;e oncuontran cn

tirtw.n ¡iuriport:.1luu. 1.0:1 n11clcon out:'i.n rc!lput:;1dou y oc.:i.uioual-

1ncnt.o uu v"n v.1r:11nl;1:1 cit.npl;1;.rn.'ilic.:1r.. \C.'i prCJminonlo ln [or1u€!_ 

c16n .Jo tahic¡uc~i, pero 110 l!Xi!>lcn in<licior. do infl<1milciOn. 

i::l a1U11l!l\Lo tlt•l •Jl1tc6qc110 o:;t;.:i pru~1011L,• t.11nbil'in en ol 111ú~culo. 

tii11t.mn;ic:;. ¡,;1 !10¡1<1lo1ne•J·1li.:i tkn•!•• 

colur 1.i:.1 1.!l dnlco ll~1l1) clínico. 

lJil.1• .. 116~;tic<). l·:uLCi JJdo l'<H- L.1 lJit1pniL1 u1unc.:11lür y du 

hÍ•J·l<lu, 1;,,11 <knul::t.r<1oil111 <lu lil \,.-1j.1 ilctiv1J,¡J du fu1:[1J1·1 la:J•1 y 

un cunlonido normal clu l.-. 111í1mm. 



'" 

CJ\SO Cl,INICO 

M,G.U. 

¡;ll;Hl l !.I Mul.IC!!: 

J,w1.:.ir do N;1cimicnto y llunidenci.1: Curro J\llo 'l'clolup<ln, Guo--

rrorn, 

l·'och,1 dl~ ln<J1·pi;o: 10 do ALril l!.llJ(,. 

Sin import<111ci;1 para nu padecimiento (::le inlcrroo¡ó a 

lil ri~ulrc int.u11clon.1d;11110nt1.: L'/I IJ(11;cJlH•d.1 <11~ i.1111ilia1·¡,::¡ con rutr~ 

tK> ,,¡¡1c••H1•>lt11 '' lii1_,ot.uoi.1, i;i<.•11<h1 J1<_•,1.1t1v.i J., •·xl:¡t.,nul,1 de --

ul 1 rn1). 

/\nt<1Codc-11tc!1 ti i<·l~l i con: 

Al in1cnt.11ln al Heno materno l1<1ut;1 el 1110111onto i.Jol !11<1r~ 

t:n, /\bl.1ctacií1n con p.i1>il;1 11L• frut.i (pi,"1t;1unl y c;1ldu de po--

llo f.'11 »oln l/'<JH OCillliUll<'/J d I;¡ l"l.1•1 dl• li'f'H lllE.'lll'~•. 1;io111lo BUH 

pnn•lill.1. /\ctu.i1111l•nl1~ tiolo recibe sono rn:1tcrno, 
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ll.ntocotJantos porirwtollcs: 

M;-idro do 2!; <lÍ'lo::i con oncol.iridad hanta m~xto 110 prim~ 

ri;t. l!n pruduclu du J;1 '-"r·ccr•1 <1t::;L.•eiú11, ('Ut'•;.11Hlu 1~111b.ir.1;-:o -

muntu. BL.'<_/Úll J,1 rn.1dn..i, 1•1 cd.ul dv o¡ent<1ci<)n ;11 111om~ntu dul n~ 

cir11iv11lu, ('ril d•! -13 :HJ11i.11i.1:;, f•l<'lll'iíiu <h.•l p.1rlu pnr cmp1ric;1-

1111.~nto del n~1ci111icnto. fin n.:fi<~r1~ al inl1~r1·r..-¡.1tor-io directo e 

intcnciun;1do, p•~r1o<lot1 de ,1pm.:.1, ictPricia, fiel>ro o convul ni~ 

neo, 

lk•~¡¡1rrullu pi;ieo111ul•11· 

llipotonicid.ul de lo~; mú;;culo::i do>l c111~tlu y nuc;1 dcndo 

1: 1 n;n: irn !unto, cun Cil i d.i U1·u::c;1 dl.' 1.1 c.1b~··i.i hil ~;t_,, ., 1 moH1ontu-

.1clu.il. l·'ii.i 1.1 mir.1<1;1 y iiic¡uc obj1•tn:; hrcve111011LC• <l~•r;de lo!J -

dos rucser., No :;onr1o; 110 prn1;unt.1 illl•lllHLi.i do sup•1r.:iciún. 'l'o 

ru.-.i uhiulo:..i con laa mano1; on foi·m.:.i brevo, y.i que nu le c.-ien fa-

cil111unlu, dc;;du h.1cc un mcu, No i;c niuntd ni con dyud.1. No -

i11Lo11l.i1 l•l 1JipC1d<Jul<1ción. tlo pr·om1nci<1 111011outl.1bon ni halbu--

C<.-'il , 
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tnrnuni7.acionos: 

nocihi6 dot> ¡\uuls du S:•1bln u lou 2 y <1 mu11011 do ud<1d1 

u11;1 do11ia do Ul''I' '' los dos meHull llu t.nl.ul y una douis rk! llCG <11 

l\nL1H:cd•:nt .. u poruun<1l•n• l"1Lol C..1 icuoi: 

nof iu1·<:> c11.11\PJ!l qrip;1l•!!; con r1·(·c11unei.1 (uno a dos --

1•or 1110:1), C11.1drni.; 1h• unn:•t i1>.11;1611 1 rl'c•1u11l1iu (h.1¡¡U1 llio.,; vu--

CL'S ill 111oa) •k!Jli<i ul 11<1cimic11t.o. 

¡>aducimicnlo .:1clunl: 

1.0 iniei<1 .1 l<1 .,.i,,c1 de Lrc,; 111"m-~s, .11 nol;11· l¡¡ m;idrc-

LC:1tpl1H·.-iciún fi,;ic.i: 

l.1l J;1: ';? em. 1,..11-1111 .. tru r.cl:llicu --

•15 cm. ,,ol·~mutro torñ.xhlo 4•1 c111, pu1·í1uL"l:ro .ibtlominill '11,5 cm. 



Bi<Jnus vLt.1tus: l·'rucucncla c;irditica do 92 latidos -

poi· minuto, (rucuoncla rcripirator:in <Je 2'J l•Ol" minuto, tcnni6n

.1rLc1·i.il 95/úS 11un de 11•!, tc111poratura ~udl•11.· )ú,7 •jraclou ccnt1-

q1·;ulo::. 

<.:r:'11iL1<1 Ur.1q11ic,".;lii\O, L"Oll fc111L;n1ul.1 -111Lcriu1· de un c111. 

par 1111 1:111, l"<ll\Ld11el.i po:.ól<•rio1· CL•rr;i<l,1. liuru;~·• (rnc" uu1ui.:1l.-

~utu1·a:. int.L•ríHic.:1~ 11or11hllu1;, Ojuu c:on :.;ecn.Jci611 vcrdon;1 c:.óCil-

::.1 en,!) burile J>-dpvbr.11 11<• ¡¡in\>o:; ojo:.; y l"llr<>il!f "rniL?nLo lllVn -

o\1•1 1ni:;1110. lh!\"l<~j<)S [•ll¡>Íliirl!fl nar-111<1\<'\\, \'onda lle oia hi\;1tc-

r.il nonn;1l. (l·::·«1111t>11 eon l:'"1111p•11-.1 •h• b<~11didur.1 un Unidad <lü of-

t.1l111olo<1l'•1), r1,,ri1i.1!> con ;1bun1l.11it·u !;l•crt•ción vcrdouil, ci;pui;.1, 

•¡Uu im1•1du 1!1 1.;1:.;o ,1<k•c11.idu <h.• .1.1.r.:.•, 

Oi1\0~1 11l,nll.ll1!:>, l\oc.1: p•1J.ul.1r .ilt.o, .111:>{•11ci.1 tlt.- pie

~·.•1~; <h•11L1lci;, l••ll•Jlld :;a\,urr;1t, t:11 t·L11!llu <l•.'l l.idu izquh•nlu -

i;L• palp.1 ,1d,•nnm,~1.1l i.1 d1: u11 cin, d<>l•>1·•,,;.1, .1.lh1•1·i•\:l .1 pl;inoH :;~~ 

¡u.•rt"icia\c·:;, <'•• trl.'iuqnlo pont<'rior .¡,. <."ur·Jln, d<J\{1rona, 'l'Í>-

""<IK l..'llll <•1:tt•r11<111 ¡>1.""PT\li1u,1\t••, lti]><)rlo•li" tlo•rp<::h<1. Ahdo111cn ql!:! 

bunu, ti111pa11i1;1no qunor.il i;•,1do, bl<11nlo y d"}'r,.,.iilllu¡ hup;1tC1m<.".l'.!. 

\j;¡ el<• con1;i~1L"11ci;1 1 i:;;i, ;i {,,~,y 5 CllL. ¡,., J•) •!l hun1,, coilt<il -

clu1ucho; \l,1;:0 ;i •\ <;111. l,.ijo 1.•I llonll' C()~IL;1l i:.:qq i1..•n\o. J:xtrem.!_ 

1l.1dun ia1pP1·\orL•t.1 11nn11dt:rófic:•1u, 111·1~';¡(,n 11.·1\n1.11· tlirn11i1111it!.1 Uil~ 

t <:r.11111.,ut·L·, 1:1 ·n:; ili i l i.<hd c;o111;prva<J;1, llof ln jot.J ont.enlc11d i no::t>li 

11111"n1.1 l •"B. l:x 1 1·•••11 i d.111<.·:i i nf"r ¡.,,., .•:; l1<H 1nnt· J"Í)f i <"'.1 ll, h irinton1..i en 
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11111hi1H p ior11<1 u; rcf l i:i jos nfltcotf!nd i nonos di mninu ldofl, son!libi 1 i-

d<!.cl co11:;llrV•"'\l\.1. Piel y f•1ni:ir.in: en c<1ra posterior y antcrior

dü tl">1-.1x mi ;ip1·ocin11 lhanchinl f"~'IUllllíitl de 1.Jor<lnu ii·rc."JU1.1ron, -

<i!•isnétrlc,1::; di~•pc1·uil~• t..•n lor111.1 ccnt1·íf11q.-1, prcdomi11<111do un ro

<JiGn lumbar de culot·.:1<~ió11 .i::ulo1;,1. LIÍ!.ipo:,ición <'11 c<ir.:1 extor

n.1 tll1 ,unb¡¡t: oxtn . .:midiill._,,; y llii;•.'!lli11>1d,1ti c11 f(>r-111i1 irrf!qul,1r. 

M.111d1.1 monq(',¡ ¡,~ .. .:xL<-'IJ>\.L <'ll n•q ¡,-,1, \uiub,11-, 

1:1 111ann jo al i1v1rcuo ft16 con lnchu untr~a, diot,1 com

pl<'llll_'IJ\ .-ir ia i' c11 id.-1dn~; '1l.l1LL'1·,11 L•n d•~ un[1~n11orí.1, 

11 ,\\,1 il l'l1\f,, ~;,. n:¡>ort.1 11n<1hio11.c·t1 i.1 h1)11~'íli1.:.1 co11 

hc1n.1tocriLn ,¡,.JO, l1<•111r.>¡lol,i1i.1 •k U.J •¡r, l<'llC<J<:iU»: 'J,1\00, --

.111inuciu,:;i:; m<>ch~r•1d.1, hipocn11ui.1 lcV•', 1;:-;,1111l'n d" •1ot.1 qruc:;il. 

nonn;1l. Pr111•),.tH fu1cion.1ie,; hep.~tlc;1.o;: p1·01.uí11.i~1 tolalci; "...JU 

<Jr'l., .:il1HÍ1ni11;1 J.fl •11·, qlnLiulin.-111 !,".. qr·~. llili1·ruhiu.i indlrcs 

t;1 0.1 llilirn1hili.1 dil·,,cta U.:!. '1'r,1nu.1rnirhn;;1 <Jlut.:'111lico-nx.il;1-

cét ic•1 l•l un.ill.1d<-'l1, tr.1nn,11nin;H0i1 qlut.''imico-pirúvici1 lC:. unidil-

tlt.'!;. (1uí111ic.i n;u1q11ín•~·•= qlucot:<1 100:. 11•¡/l{)U 1111, tlr..,;1 20.0 n•j/-

100 1111, /\cilio úri'-'O •1,Jtl 1101/lllU ml, cr..:.iti11i11,1 o.•; 1101/IOO ml. 

\J /,J¡1·¡¡ l'JUC., 1 .. 1 1•l,1<.1 clv 1-l'>t'-·r,; 'ª' ubrn .. ,rva opi1cif_!, 

ci1ci(1n c\1~ .-i1111Jon u.-.•nos 111.""lXiJ.1rnn. En plac.1 lator¡il ch~ L'\IOllo -
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uu .i.prcci11 hipertrofia 111oc.lcrat.l<l de tejido .i.danoidao. lluasos -

l.i.rqou y pl<1ca de cr:1nco nun11 .. 1luo;; plac;:1 <Ju LÓrilx 1111.u~HL1·c1 cra

cimionto importante 1k~ ln i:;il11<!t.l. c.inl1acil cnn 1111 1ruliec c.11·-

dlolur.'iclco tic • 72, c.1rn1>oli pulmoJL,•nJH 1101·11~1!L•u. E•l•1d (ii;c.:1 ºº!:. 

111.:11. Ultr.1ui1m~Jr<1f1<1: c•1vidad c1·.11n!•1l norui.1l, ,11Jd(,111cn con au

c;1uo 11quido .Je ¡¡¡¡cit:in, ¡¡e aprcclil c1"1!cimic11t:o hup.'itlco uni-

(oruu.?. J,uva c1·ccimiunto de b.-120 du a:.:11cct:o unlfor1nt!. Jliii.011011 

11ur111i1len. 

15 f\l11·il l'.lllli. !;., t11111.1 biup¡¡j,¡ di~ piel por el Be1·vi

cio du durm,1tolo.1l<1. 

lfi Abril 19llfi. V;1lor.1ción por Oft:almoloq111: rl!po1·t:n

fundo dn ojo norrn<1l hil•tl1.·1·;:d 1 11c dl.1qno11t:ic.i hlofarit:ilol info2_ 

elo~;.i in~•l.il,1111!0!0<• lrill<w1ii•11to .inl irnicruJ,i,111<i l1ici1l cou cluril!_!: 

f._,nicol Ull</llCHlo por tlo'--1 iiu1u.111.1n, 

17 fll>ril l·•Ofi. llin1111•trí.1 hcm.'íti1.-•.1 rapor1.1: humo.1lob_i 

11.:i do IO,f, q1·, h.._.1ni1lucrito ]1j·1,, l•·ucucit:(u; de! 1r.,500, pL:1qu1•-

t.u: d•• 2:!3,ooo, 01ninociL0~1iH 111od,~r;1tl.1, 111ic1·0:.;mnia don l.."r11ceo,

.il•J<1noH l'I" i t ruc i 1-<1!1 h ipocr(nn icn1;. l!l QC..'l rt><.:i1nl i0</ram.1 normal, -

110 nP .-ipr('c-i.1 crccimil'nto d•! c<tvill.1d'-•s, !i<.: i11Ht<1l.1 tratamien

to con hi1•1·1·u '-'IL'1U1!11L;1l il 7 H•i/k<J y HU inici;i Lr.1l:i1111ie11to cnn

.i111oxi<.:il in.1 '--* ~O MJ/I:•¡ por du~; liu111;111t1!; }' lavad.,i; 11;i;1,1ll~!l, p;ira 

tr·.1t;:u11icuto dt• lil i1illlHliti:.; m.ixil<1r. 



21 l\t11·il 198fo. llL•JlOl'.L•1n lon ui<¡ulunLun uxfi11KJ11uu1 

l\l•lol.•Hil uórlcit normcil, Ci>K '15 unldndus/lt (normal du 7 ,, 9 

u11id.1d.,u pur lllro), lllll. 17.1 U/lL lnol·111.1l tr.O-C.00 u/ltl: 1:loc

t1·0Lilu:; uói·iuon: N;1 135 111r~q/lt, k. 4.1 111I:::c¡/lt, Ca 7.íl 11•1'f., Mg-

1. 'J lo~J'.:. 

Orn11nl,1rid.1d lh!rica 30') 1nO:¡¡u/J. l,.¡¡¡um~·trí,1 .1rtericil -

th~ut1·n dn 11mileH nurui;il•·:~. curv.1 d" Lul•·1·.111<:i.1 .i l.i <Jlllr..·0~•·1-

1:cr1nal • 

2U Abril l!HH>. l·:n ir1lorvunid;1 por l'i nervicio de Ci-

nl<JI•1 domlu ~u lo cfoCtlla hiup!;ia do h1<Jiltlo, pil•l y m(iscula. -

lll'Plli"L.:111 llll IHlt.1 JlUtO[l<JJ".!Lur·i.1 <JllC! (_•l hi~l•i<\O u:; tlc Cl!ip<..lcto ll1'1-

crosc(1p1co, L"<•n<1entivo, 11.uo y dl! con~;inlc!nci.:1 norm;1l. r:t ba

Z" :;p 11pn•cia co1\o1nutivo, 1 ¡, n y •lu consitil<!ncl.:1 normal. tlo -

hily l 1qu idn ti" .l>luiLili, 

2!1 /\l>ril l'lll(i. lh·¡,ort,111 biup!:i;i tlu pi1.;J: l•1i;ion<..lU do 

nríq••ll 1hl'l;1110<.:i\· ir·u, 

~;•• 1.-Hc11d1.i11 \r1:;i1lllriHl .ii:;!,¡<J,¡~;, :a~cr1.•ciú11 V•;r<lo!.iil l'ºr ¡11nb<1B n~ 

¡· i 11.1 i;. 
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G Mil yo J9Rli. l'rürmnta ontcrtoron •1ruc!:os trilnmniti-

do:; y outcrlorcu bruuco<tlvool,oru6 b•~ualuo bilator.llcu y p<1r.:•h.! 

11.1rui.;. r1·uuuuta di1LuH du Jnuuficil,11<..•i,1 roupir;:itorln mo1.Jt~r•1-

d.1: .:1lutoo 11;1:i.-1L, tiro1¡ intcr.:0Bt:<1lc:; b.-.ijos. Su 1.•01·robora cn

¡d;¡ca du t6r,1x .int'lltr.-1do l11·uncono11m611jco. S.:! i1rnt.1l.1 111.1ncjo

euu .1111pil!il 111.1 ,¡ 2110 111/. l>'>1· l:<J, dü pc1;u, f i:\iutt.'lilj>Íi~ pulmu-

lhll" j' OKÍ.<¡•.!110 f'UI' Vid lld'~.il, 

7 M.1yo l'Hlí.. Cunt i111i.1 con d.1Loti d" .in1;u/'icjenci;1 reH 

pi1·.itnr-ia In\'<'. Sl• Lr.irir.furlll" p<iquutc> qlohul•1r ,i \5 ml/kq. 

ll.io11~1Lrt.1 hum:itlc" rnuontr.1 /11imc..1lo1Ji11;1 d<-' ll.9 •1r y hün¡.1tocr.ito 

<IL• 29'?., loucoelto11 d•• 17,'JOO cuu Ji;11ul;1:; d<' 2·1'.' y lll'llt:r6filou -

dL• J:!_·: • 

JG M.i)'O 1•111r.. l..i <'Vnl!1citn1 rlt• '" l11<>11<~"11i:u111011í.1 L':l -

'"Ú,1til:f,¡c~tori.1. f;n illll'<'1~i" i11iciu do dL•IJl ieiún (!/I iuci:..dvo::. -

ct'nlro1lt•B i11furio1·e1:. ~;,. <:·fcct11.:1 l~l••ccl rtH'll<-'1~t.•IP¡r,1m:1 (!) ru.-11 

l •'J><>rl ,, J 1·1.•cu•·11I <':; d1•1:<:.in1 .1~; r r• •nt.11.,:. ,[t, "nd.i 1 <'lllil ecn-n.!ilpO.!.!_ 

di<.!lllf'n ;¡ 1m.1q1•11 <!pilo_•ploido_·. !;., in,;r.-il.i trat.1mj('lllO .iuticon

v1'1,1iv.1ul<.' •:<di dil•1llilhid..iutui11.t .¡ r .. ~··111 du '.i ll•J p<1r )u¡. r•t•r -

<1!;1. 

:;,~ rl';d iza Elcetromioqr.1f!,1 la cu"! f""L'po1·ta prc::>ünci,1 

d<.' fil1rilucin11"u tic f!\IC<ls.1 c;1ntld.1d P/I lns íliÍl:a:ulCHI cxm11ln.1dos. 

:;,• •'<111<'1ll)''-' ••:lltldill <I•· 11eu1·oinducrif>11 111otur.1 .1nnr111.:1l con pre--
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1;uncla da potcnclnlc1> dluininuidoa un nm¡~l itud du con[urmaci6n·· 

irrL'<IUlill'" y l<atu11cia11 r.li:.m1inui1t1H n.ln1io1.11.l,111, Se,• 11uc1Jlr<1n <11-

l:i~rilclonnn •I•~ ncuron.1 mntorn lnforior y ,J,11:011 :l11<l<!rllnlu:; .Ju -

illrofi.-i lllll!lcular por 11w1rop'lti.1 ¡i;1rci.1l 'j cl'Onic~L d•~ le,~¡ H.::-<J-

n~1ntoB ••HLudi;1du:1, :iill uviclulH!i.i tic ;1! tur.1cio11••:: un l.i f il11·.1 -

moscul;1r, corn¡l.:itil>lc lo anturjor L'On enít'l'UO<•dall inut.1búl lea por 

al111.1cun.imic11lu. 

l'J :-1.1yu \'JUfi, ~,,. n~.1\ ii .. 1 pru••li.i L'<>11 <Jluc,iqón 1·um1l--

t:.:lnilo 11orm..1l, Inici.1 J>íD•Jr.un.1 in~;tal:u.lo ¡,or <ll d<•p;11·L,1m'-'11to -

11'~ J>niculuqía. p;1r.1 u~t.inM1l.:1ciún t;empnu1.i. 

:!l M.1yu l'Jflf,, H<•¡iorll· •"' c.111Lid.1d <h' 11~1Jt,1i;.i <'icid.:1 -

1•11 lo;; to-¡i1Jn~J t.•X.imin<ul<•t:: tl"•1.-iLiv.1. 

Cu11 J;¡~; c.ir;11:Let·i::iLic:,11; clínic·.-1,; '.'lo~ er;Ludio::i i:-enl_.!: 

;::ido¡¡ l'll 11<1•·~11 r.1 p.1cit!llL•~, L.1ul<> de J;dmr.1lorio L'Ulllll •]abinct:u, 

Ge llc'I(' il In conclunilin di.:1qnú~tic;1 <¡UC' !IU tr.:1t.:1 du Uf\"! gluc~ 

nuo:in Lipo 11 u en(ur111•~dL1tl •l" l10111¡i.J. 
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D1w::us1u1,¡ 

lilucu1<'11oulu 'l'i¡•u J 1 u 1•nf.,n11<..~d.1d de 1•u111pe (<-hof lcit.•n-

cia dt? 11i.1lttiuo1 :'ícid.1). 

f,;1 dl.'ficiuncid clu ;iJJ.i 1-·I •1l11cor:id;1~;;1 o rnalt.ill•I tici

dil ca Ll,1n1ad.1 Uw1!.lún <Jlllcn<¡L'/\Olli!l <J•JfllH·.:11 i:t.<id••· l~u un.1 unfl~E 

m.~J;id <lu tipo .n1tou6micu rucu1iivo dt.~lllo!ilr.11Jlu t!ll 1•1 (,(,'l. <I<: lou 

c.i1;uu, el <ontueedcnt.I.' ln•1·cdo f•Hnili;u· (l,íl,l;!,JJ). l~u po3ii.Jlo 

ufoctuar el dl.1<¡11úntlco ¡J1·u11i11.iil y proporciun.¡r ,, f;u vu:t, un -

;i:H.n.io1·;irniu11lo qcní.:Licn .i lou p<Hlre~;. ! l'.i, 1(,) 

r,.1 c;ir.u:turlnlic.:i L>iuq111ruic.:i 111·i11cip.1l L'!l l;i duficiL'.'.! 

ci<1 U1• l.i qlucu~;id,1n<1 ;",cidd l 1i;u~;n111.il t l•IJ. M'1rloll~1 i<~'11llL'lll1! -

L•xi:;t.u 1111 .1J11i.1cun.uni1inlo i11t1·al i:.ui;<•J1~1l de ¡>.i1·Llct1l<1LJ du •1luc!! 

qunn, un l.1:i cGlul•1~1 de !ou Lejldu¡¡ ;1fL•cL;1do~;, l'ri11cjp,ilnni11Le

ulnLcm.1 nu1·vluuo conti·aJ, cor.-:i.:ú11, hí<¡:i<lo, y mú::culu ••¡;r¡ucllit_! 

cu {191. l·:l dofecto 1)nzir~'itico rn1erloJ r(~~•1•L'L;1r Í•ffJ.-inon 1liíoro!! 

l••n {'/\ \nn di::tintor. tipo:1 cllnf.,,.!;. 1·:i<'rnpln <111 In ant:(irior,

•-'H ·~I n•pnrt•• de don c.1:;nn 011 lun q•l" 1.•l qluc1~1•·11<> ::n t!t1co11tr~ 

ba 1:11 ul múi;culo esqucli!tieo i;olaniP11l.í~ 1·p¡;pL•t.1ndo ot:rrn; LL!ii-

dni: dund•~ l•1 .-:iclivid,1d 0nzi111:itic•1 SI! cun:¡id<-•rn h.1:;L.:1 ch·1·to -

pu11t11 nunn.il 11.l). :;ci hil d1.n1crito sotu u11 c.:,11;0 con envolvl- -

111icnto do l.1:• ql:"in.!11!;1:1 ::upr.nT<'n.-11.~n {11). í.'uilll<\n :lt' Jll'<J:;1•u-



l.:& ufuct:;1ción do uno o llo!;; Úr!J<tno~, 1.:1 :.ii11lu11.1loluqí.1 1•11c•k• --

t•• en ul ir;•¿ <lo tc1do11 loll c.11:0» (10,1:',)J,l·ll. '"'" pi-irici1 .. 1--

lou halla~•JOn hiHlo¡i.1LolG-Jit:o:.; :l<Jh Uoi:; un "l 1rní:;1;11Jo; L.t hi--

pl•rt:rofiil l:c1r1pr;in;1 d" \,1ll flli1·i1la1; nu>H.·•i!.tr.,:; y In:; tl<•p(;:;it.ou 

tlo o¡JucD<¡cno lnl1«1l ino:;o111;1l 1!11 c•:rc.1 d•~I 'JO'!. d•! 1•1 ~;i,;t."m" uu1::, 

culo-asrit1oll:tico. J,;1 111ici·o:;co¡1i.1 C!luct1·6nic<1 clol ml1:>culo ,¡(._.!~ 

tilion inll'n~•uucuto con fonfi1L.:i:;.i :\cicla ( lB, 21, 22). 

~;,~ h.111 id1.•nt.ifie.1tlll t.1·ci; fonn.11; clí11ic.1:•: 

do:.i (2•1). N<> cur:.;;1u C<)n anormal i•l.--id•!H bio•¡uímic:1:; d<J l.-¡ qluc~ 

2. l·'u¡--111<1 Juveuil c-<¡n ninto11i.1tol•~1í·1 111·i111l•nli•1lt11l'nto-

il" <lt!hilid;1d 1nut~r.ular, hipnt.011í.i y cu.1drol-l dq i1H1ll[iei•:11cioi --

.. ;· 
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c<irdtr1cil de variodad, intonoidad. l~I c11r11u cl1nico os proJro

slvo y lonto. J\hJunos p.1ci<..>11to11 hiln J lcq;11lo a nulirovivir h.::iu

t.i loa 19 .1í1ou do C!t!;1ll y ltl p1·tncip<ll c<11111;1 1k• 111uc,rt:o nu fulla 

rci;11irntori•"l 11ccu11c.lari.1 ;:1 l'ruct•i:o;. l\1•um6nicni;. 

3. l'orm;i <ulul ta t.1 cu;1! ._.i; dlfí(.·i\ du difcrcneinr 1.h~ 

olr.:u¡ fonniHl lh> 111iop.:iLi;1, l'n:!domin.1 .i,_. 1.1 m~p1n'1·• a 1,1 r:uilrl<1 

ll(~¡:;uJ;i lll• J,1 vi~l;1 y 1.1 u.1r.1L"Lt.•r1ntii:.1 prjw::ip.il <.'H J,1 dcblli-

lli1d mu":cular acont.u.:1.t,1. 1.01n 1n.1nif•>•:t.i("iom'!1 <~.-1r•li.'ic;1n ~;on 111t

ni11i.1¡; o 1111li1n. ¡.;¡ (•Jcct.1·oc._·¡1nli1l'll'<J111a lllllO!>lr.1 c;1mhloi; i1e111cj.1n

lell il lUH dl~ ¡,¡ ft>l'lli<I jlLV<-'1111 tJ [11f,1nliJ • 

rn ••n l•>oln>: 1•1 lo,;, l.1 .H'I ivid.111 d•· l.i •1\11,.••:;.1 

1-:n un hc•cho, quu el 1•n•curi;or q11í1nico de~ L.:i m<1lta!l.:i. -

1ícid"1 ••Xi:;lo ni.:-mpru 1•11 t;11; tre>; l'on11.-1~ clínic;1u, l''--'íO J.i -

Lr.1ni;fun11;1ei(111 de lil cri;:in1o1 en f1~1y t1uf1ci011l'--' u11 c.1nthlad o en 

.:·.11 iddd (!11 .1111c•r1ur ,,,. l¡,, crn11prol><1<I" <'11 f ibJ"<>lil.i:itn>l y l<•uco

cí to,; :;.inqui1w11•>1 {IJ, 1'1J. fl1»1ru11l•·111cnt1• \,¡ ~;í1 .. <!:;j,; Llu \;i -

¡1rn1-._•í11;1 !'fL'C"lll-,;or;1 P>;t.'i rvi;pt'l.uJ.-1 1uiru "I pruce:;o ti<.' UJ.:lt!Ura-

ci(,11 o.•n;:ino:Íli<".t l!!;L'Í al l._,•r.111<>. ~;,. h.1 t)nco11Lr.:1do por c•:;tudio~

l\e iu1n;1110.,11:;.1yo, utilir.;111do un <1ntic11t~1·pn .111li-ht.¡.1<10 llu111.1110.-
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l¡11u la c.-intida.J lle proleln;1s o unzin~i us .:1norm;1l rcm1lt<ido dc-

1111<1 11ut•1ci6n 'JunC!tic.:1. ( J 7, lUJ 

1:1 di;1q11i.'"1:;t lco du li1 unf.,nut•datl p111!d" li<1c•~ri;•• lll'-'cli;111-

l:u lliopHid chi tejido!i, Bil•nUo <.'l r11Ú!iCu\o ul m:'in uti! i;'.;1do, do~ 

dú por UKHlin dt• 111lcro!lcüpio, en pouiblc vi:;11,1l i~ar !un tlcpóioi

tor. de •Jlucóc1<.11lo un el cilopJ.1~;111.'\ de li1:; miurillril l.1s, int:n1-

li:;unom.1J (lú,17,IU). i':l micro:;cupiu uh:cLr(mico ruvula el.ir~ 

munLL• el .1cG111ulo tlul qluc6qenu un v.-1c11old!l rudu.nb1: l'"l" un;¡ --

1rn•u11>r.ni.1 cn11t.im1o1. P••!id•• l'lf•l, ll<•r:; y 1~0\.do<u-.1<1nr<'•1 d<•1n<lBtr;,-

1·u11 l,1 a11~1unci.1 th~ ¡n;1\ l.1n.1 :icid.1 "11 ¡,,,. t11 J idu:; ilfut:t.1Llo!l. 

1:1 d1.1•111l";líco (•l""IJ.ll.d ''" ,_.:;t;j 11•,11 L'.<111olu pn1 11u•1\io

tlul cu! Llvo 1k: ci.'.:l1.li1:; <uunlúti1;.:i,_; li.1,_;,1<la!.i en l.i biup!.ii<-1 Ju lai; 

ve l 1, ,,; i d.1dt:oi C<JI" iúu i<'.1 !J. { 1 r~, 1 (i) 

L.1 111 11i::1<:1ll11 <I•~ ,;u:Jt1.1LuH fluor1•1><:•_·11t<'tl cuino 1.:i pi.

ridil.1111i11u-111.tl l11ul iqut:.1c.11·id.1"''• q11<: :;on Jh.11·c.1dun,u du 1.1 11~11-

r.1:;,1 tiei1I" "''\u,; fi1>1·0\,l;1::to•; du \,1 pi<:\ y,¡.,¡ t•~ihlo m11s1.i1-

l;11·, Hirvt?ll 1»1r.1 diaqnl>:;t.ic;ir lil p1"•H••.'11Ci.i ";nlfil'll<!i.1 (fJ, IC., 17) 

OLJ"i\~; 1•n1t~l><1:, de q;ibinctc que no~; .1pnv.in ul di,1qn6~1tico, Oll 1.1 

11lc1:trn111io11·.1fia L1 c11.1J c;1~d i1iv.1ri.:1blcr."-'lllL' t1~1cst.ra lll\.l •'XCS 

niv.1 t•:-=it<hil 1d.1<I 111.-;·.c\,1<Jo1 cno dl'Hl'.:d1"•1:1H 1uiot(,1ioi::.1t;, f':n <"] 

Btl',', iiprnxim.id<> th• Ju,; pi1<:¡.-11t.-,;, 1.1~; 1nu<'llo1:; <l•• t.o],,1.inci..1 <• -

l.i •1luctJ:1.1 y 1.1i; rc:;pu.,,.t .. :; •' 1.1 .,,;L1111ul.i•:¡(,11 c1>11 •JIUC.l•IÚll y 



" 
f.'f>Ím.•írina 11011 11nrm.11t:.-::;. (íl,Jl,)2,33) 

1:1 cuntcnilln cu.:intit . .:il lvo d,, <JlUCÓ<ll~llo ;1lmi1<:u11a<..10 l'fl

, 1 ou tejidos 01fcctildo:; un v<1r.i.:iblc pero mayor que en .in(JiviUuos 

11ur11hil1~11, y ne ¡n1c1k• unco111-1·;:1r poi" tnc<\io U1.• la iuicroHcop1.-.i - -

uluctrúnic.i, :;ubutit.uci(111 d'-' 1.1,; v.u:uuJ.11>, ¡.ur tcJlUo 111~crúli

eo '' l .illn,,111. ll~,Jll 

1 .. 1 <':lti1ni1cii>11 <ll~ l.1 1u;ilL.1c:.1 :"1ci1l."l di'1 un;1 cifr;i inf1!-

1·io1· ,iJ lll~. y un:1 l"l~duc<~.ií>n paí•!Citl.:1 1•n l.-H1 mlll•Htrar. dc tcjiclo 

IH•¡,.'itico .111.11 j-¡.ado; un camhio olr<Hl ·~11zi1a.1:; qh1c0<¡l"'nol1tici\t1 -

··~;t.'ln preBunt , .. ; 011 c.111t id.uh"~' norr11.1l 1J!1. (J J, 3 3) 

1:1 1•nJ11(,~;t:leo d<• l'•1t.i uuf.,rmud.id .,:; Vdl"i;,bl<: ~lt!pc·n- -

\l_;._,11du <J., li1 c.inlid.id d., 1:11zim.1 .. :~j,;t.,ul<' r·u ].,H 1 .. jid<>u du -

c!:lOt> p.-ic.iuULL'll, ll<iuL.-i. <.•l 110uu .. ~11to ,;ulo !•l' han l"<-'\'Drt;u.lo 11 c.i

uo:; de m1pcrvivcn<-'ii1 hil!Ot.i 1•1 c11;1rt.1 dí~c;1di1 dr:> 1.-i vid.:.. {17,25, 

J 1, 12, 

1:1 t1·;1u1111io11ln rc!all t.-1 du!h1lcnL•dor S<: 11.111 id.Ol<ltlo-

11~1Jt:11;.1 :u:1•l.t 1••1rifi,:.i1t.1 <IL· /\!;l"·'•·•¡ilu:: !liqut ::iu fL'l'orL1r!•L' -

... ,~rd,1d•-'1·0 buuo•f lcio cu loH p;1cienl.l''; ,, l<iH cualu!l !;u le~• ¡ulmi-

11itilrt1. 1 .. 1 v1L-i111i11;1 A 1• .. r•~Cl~ .-1umL•ntar 1;1 .1clividad 11L• 1.:1.i cn

;':.i111.1~ 1 iuuu6rnic;1,; p<'lo L.1mpoco 11.1 rch11lL.:1do 1111 \'<~nbdo•ro Llcuc

f lCin; :>ilL umb;1rqo l.r,\!l !Oll i1<l1Hit1i,;t.1·.iciÚ1l );¡ l11.-1Jalatlil r1cid;i flH 

1011 fibrolll•1:;loH da la piel h.-i ,1p.1n•r.icln. ll'J,~0,2!!) 
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CONCl,USlONl:S 

l.a11 dof..:icto:i cnii111<1tíco11 princip'1l•!!l non a 11ivo\ 1\n-

!.a [unuil lut,11 .:ift.'ct.::i ,, lo\l nif10:; pro:;«nlil conce11Lr~ 

ci6n 1lu <Jl11c69rn10 cxcuoiv<i en todon lci:l GrtJ.1non. 

en l.1n c1'ilul;1:~ 1:11lt:.iv,1d.-i1; •Ul<i ,¡ctivid;nl L•n;:in1.'ítiL:,1 nor111,1l, 

1.0~ niiio:.; ,1fccti1tloi; p;ll"L'•:t.•ll clinic•11hf.'Utc nn.nos al ll:!_ 

c11r, ¡u.•ro dc~pul!n de una uem.:an.:ii~ o ni•.'scn .1parccc> 1.:1 hi¡ioton!•1-

qunnr.-.li:~.1da. ¡.:¡ co1·.i;:6n y el clect•nc.inlio<Jrama pueden o no-



l.au conccotracioncu do <Jluco~.l en uangro flon norm..i.-

lot>, •u1f como l<as 1irucb,1u del mot.ibolim110 do lon cnrbohi<lrn.- -

LO!l. 

Cl pron6~•tico cu qravo on uencr.:i.l 
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111 llLIOc:HAP! A 

J. l:nt:un11<!d.tdc.HI Hlt!l<1JJ6l1c.:.,1 uu l<l inf<111cj;¡. Lcull<lnl !:in-

cl.:iir. l·:d.1lorial J:X/'AX:;, :.L/\., l'<íq. )flt,-lJ'..i, l!JUI. 

2.- lhiHJllt'hitico y 'J'r;it·.1111i..:11tn l'cditltrico, Kcmpe, Silvcr,- -

O, lll"icn, l:ditori;1l El M,1111i.Jl M0<lL•rno :.;.A., l'.'11;,;. lUUO, 

~Utl y 7U~. l•Jl/!J. 

J.- Nuurolo1¡fu J11L.u1Lil. J.JJ. M• nhkc,¡. Edilu1·i.Ll :;,11v.-.1 2a. 

l:dl<:il"i11 l':Í<pl. JU-J:~, t•1U]. 

·l.- l'ri11<-"ip,1los of l Jtern¡ll M•:dicine. 1l;~;1dl~<ichcr, lldii11m, -

JJ.1r1·ín:.H11111 1-:•líLorí.d M" Crawn llill. <Hl<"t~.i\'.1 1:dci<'.il\, - -

l!.IU~, 1•.:11;u ~ou-::.u~. 1.1uu. 

rHn•/ll .uJCI :Jy111pluu1~1 ill /'odi.it·ricn. \1, lln1qow<,r. Cditori'-1 

l.ii'J1Íll cott Comp.111y, 1'.'i<J:;, JJ, ':>2"/, •lfl•I, l!.IUJ. 

t.. E'.ilolc11¡.í.1 1•ntructur.1l y 1'u11uiu1i.1l, Hubhinll. l::ditori¡¡l-

Jnlcr.in11rio.:.:111<1, ¡•.1q:, 20]-20':., ]'JUU. 

7.- ~flldt·ora<' 1'1!diiit.ricot1, ~;u<¡u11d.-1 ¡.;dJL"í6n. M. 1'.il•t~, H.u11f-

ri:-z M,, l:di Lut-1•1 l l..1 ¡JrL'Jl.'h1, Metl.ie.i Mu>.:ic:.l/\il !i.J\., l!iU1 

1•.111:;. 4·1-l> 7. 

u.- tll..'lnun, •rr.lt"du du 1'uduotr1.1. 12.i.va t:dici611, l:diLori.:il

rntur.-..rnccic.in.i. 1:. lh~lirwan, \'. V;iutJh.in, l·I. ll•di:on. -

i'átJu. 1473-1474, l'JU5. 

'l.- lloym•111 !i,J,jve1·-~~pl1.'"ll ia:-lutlqr<tplly i11 •¡lyt:o<J«ll :1Lor.:1•10-

d.inc:'<"lnc (c¡lycuq1ino~cu). C11n Nucl Mod 1'JU5, Dec lo 112) 

UJ'J-t1J4. 

IU.- /\l<l.iy I •• Morc¡yr<1 I:;.::;econdury llipcrtrophíc c.i.rdíomyom;i-

thy in iuL.tcll .rnd chíldhood. J\Jn c<trt Journ;¡l l'J!l·I Oct;-

108: 1-l pt l) l '.1')6-1000. 



1 J. - llui K, Williumu .JC.1 Uoril 11: llo!lc11Uui-<J JI!:. •¡•J10 undu- -

crine 1¡l.:111di; i11 l'um¡iu lli:m<i:•~~. l!n¡iur·t of two <.-'il~PH.-

1\rch 1'.ithul L.::ili Mcd, 1'.IU~ O<.!L: ltJ'J (10) '.121-9:!5. 

12.- fiullotta P. l·lct,1l>olh.: Myop.illli1)/i. 1'.<thol Hc!l l'r,1ct l!.1115 

Jul; ll/U (1): llJ-lU • 

.LJ .-

J'I .-

'1'uwplc ,Jf<; uu11n º'"I; lllit:ZL•r MG, mi.ipir.i ¡;. 'rhc U1UHCU1.:1t• 

Vi1L111l" of J>n111pc 1Ji:l1'<1~;": cli.11ic.il hiol!/u:mic••I ;111d hiHtr;?.. 

lu<¡lc •:h.11 .. 1cl1•1 l>ili1::;, l\1111·ri.,.,11 .lu111·11.1I Mt•dl<!l/l<' c;<'fl<'

tic J'.IU'• JuJ; ~1(1): 'J'J./-t.O•l. 

ICCU!>l.!l. ,,,J, j(L(JlJ>; M, Oudc Ellcr111J¡ HJ', 'l'.l<Jl!C .11-1. Dufecl

ill :;:i•ntt1e::i:1, r•l1u:.pt1<aylo1Lulr¡, ;iud u .. 1udr.1Liun ol .:1cid-

·d1'hil qlu.:n:;íd,l:a.• in ~¡lJ'CO<J"nu:1i:; Ly¡;u 11. ,J lliul Chcm

l~U~: ~U0(11) HJ)b-UJ41. 

15.- ltu;;,111 l\M: C.i:;Lel11 ... 1u /,, tl'icolu:;eo JJ; Du111t~':; 'l .u1d l'ue11,1ru 

J.. i'l'üt1;1t.1l d1.1~1no!lii; of qlyco•Jl'J\CJ,1i:o lyp..:: fl (Pompl'. di 

<iu.1!lu) ll!.l11loJ ctiurionic villi Liu¡,::}'. l'l in l.'uul l<Jl!'J, -

M;1·n :!J{';): 479-·IB;>, 

'.·h. - M1.Ju1·jl;.:1w;1 M, uk.1<1.1 ~;, •:.:1tv 'J', Ylll•lk•I 'I', 'lilbuuchi 11. -

llii1CJ11uHiH of i'ompu, ~;díi¡u,1,;u <J,;1ri11 l'~·ri.dyl.:1mino-m;iltol1_ 

1J0!1i1r.ch;iriduu ,1:1 ::ullntratc~J uf alpha J ,·1 qluco~~idi1~;e,-

Cli11 Chim llC:t<t J•JU5 llpr l!.i; J·l.,121: 'J"/-lO:.!. 

1'1.- Ni110111l)'il N, f!,1L:;wJ,¡ I, M:il\:uuY.-. 'J', l\1u.un;i!;.:1 'l', Non.ik.:1 l 

lll'111oi;tt";i!.in11 of .:icid <1lp/1.1-•¡luco1\id.i:1u jn diffcrout ty

pci: ul J'u111pu dita~J~'" by U\H: l>f "n Jrn1111nucJ1t,111ic.1l 111i..::l/1otl 

,/ tloun>I Si· i l 'JB'I tJov-JJer.: (,¡¡ ( 2-JJ: L!'J-1 J!J. 

lU.- NeuJ.1 t:, :;c.lrpini J·:, M.11111·(•di. L, V•d.lCU'Jti;1 M, l'cllc<Jl·i

nJ li, ltudi Cl\, Gc.u:L1l<J G. Inf.111tilc-<1cut;u .:1cid 111;1ll.i1;c 

t.JL•ficicncy (I'ompc,!l d1Hc<l~;c) :itu<.liEn; uf 111u~;r.ln cultu- -

1·cn. ll..tHic llppl lliutochum l'JU.¡: 2U()): 2•15-255 



l'J.-

20.-

21 .-
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Colomcr J, Roi13 M, C.:uupintol J, llullan C:, l·'ornandc;:-1\l

varcz 1=:. 1 • .:1to iní.anlJ lu l unn oí 1'<J11•pn di :i.,,inc. Del 1-

ciuncy of i!.lph.:.i 1, 4 qluco!iid;:rnc 1.:aci<J rnal t,1!ic). hn l~~P. 

J>ci..li.1Lr l9U'I :..:u¡i 15¡ 21()1 250-25'.J. 

l'onr,Jr.1l0! U, lh1ln1cr G. Morpholo•JY of 1nutabul ic myop..i

t.hiu~I. Monal~=-.:chr Kl.11<.hnhil•lkll l'JIJ·l ;,ucJ: 1J2(B); 57•1- -

5(fo. 

~ch.iuli J, Mul.iliolic myo!lill.hic~l i11 cll1 ltlllood. A n-'viuw--

111 !:trn1m.:11·i:'.1.-'<l form. Ma11,1t~;:;ch1· Ki11Lk'l-li"í lkd l'Jfl-1 /u1q; -

132 (U) 'j(j(;-57J • 

.:!:!.- l:rifiin JI •• lnt.111tilv '":ül 1n.1lt.11;1..• dulit..:iuncy 111. Ul-

t.r.:.111Lru•:turu of meU1chrom:1t ic m.ite>rial <1ncl <rlycnq.~r in

mu¡¡clc fibcr!l. VirL:huw:; /\1<;J1 (í...\_•ll 1>.1lhall l'J!M; ·15(1)-

51-ld. 

;!) .-

Z·I .-

25.-

;!(, .-

M<.1l.:;ui!.ll1i '!', Yl,:,hinu M. •1•.,r,1:;.iw,1 r., tlu11;ok.1 1. Cllill.luutl

ilCi.t m.1lt..1:H! d·~fiCl<!11cy. /\ cl111ic.1l, l11.-.cl1•!1t1ic.1l aud m~~ 

1 uholu11ic !.lLU'I'/ uf tlin-'l.l ¡,;1ti<.:nl:1. Ard1 N<nu·ul l'JU•l J.:111 

·11t1) •17-':02 

lliB::"l <;:;, Mcyl'í UA. ol>:;L1-11ct iv" l•~ft J1.:,.1rt l.•.!!.liun~;.- -

Scmin l:•h!ll toJu110\ PJB~• J1i1: 20()) :.?•i·l-2!i.l. 

W.:itnon ,JG, G.:irdn.~r 1-:llwing, 1'ear~1011n ¡,¡¡, Bonc n1.1rrow - -

tr;urnpl•1nl<1Lion foi:- Cjlycoq.,r ::toL1qu di:¡u.-1,;u LYI'º II- -

llcttl·•·.1 • N cnql.-ind .l iue l'J!J(j Jo'eb í.; 114 (íi} :JU5. 

G;1nd.0::_<1!.l .JM. l.ilcort M, Ocho;i 11. Funt.iuu~; .ind piltholoq!_ 

cal •Hll><Jcl.~; o[ l¡•:;o,;umcH. lh.!V C:li11 :;p t•/U'J, Apr l'JU~1: -

lº/(,(7): J;!5-)J2. 

27 .- Atkin .J. ~;11nv ,JW, 7.cl lwC•J•-'r 11, 1'he.1d w.1. l'."lt<il inf;111ti-

1., c:.inli;n~ •Jly.·oq••rui:;f,; with1111tt .i••id m.1lt-.1~;r· d.:ficio'n

cy pr<.:cnt.ilHJ <.iu L"<nl<J•~lliti11 hJd1·u¡,~: (lclt.cr). i:ur ~1. l'c

di.it.1·~ 1~114 .Ju, l·12 (2): 15U 
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Rudot"m.111 MI, Zito G, Mt•tnllolic myop..ithicn. NJ. Mod. 

l9UG Jan; UJ(l).: JG-J'J. 

2'J.- Jonhi ItM. Mo!1ir-u Mi>, 1111.-.rucha llA, Ku111t.1 Nll, üc.•n.:1i AP. -

/'UllltJLl ¡lj¡¡u.t:ic. J11dii1U 1'ut.11.:.it1· l'JH':t Apl"/ :.!2(·1) .11~- Jlll. 

Ju.- 1a·ilfi11 JI,. 1ur.111Lilc .icid 11¡,1lt.n;._• dLlli.ciu11cy. Ultr.ni-

Lnrnlu1·1! o( rncl•1<~!'0111at {<! rnat.uri;tl aud .1lyr.:11q(:ll i11 mu:;

clu f.1bun1. Virrliown •°ln:ll (L"~;\J l'alh<ll), l'IU•I¡ •1':.{l):

~l-61. 

Jl.- lil'iff.iu ,JI •• lnt.1nt:ilu aciJ m.i!LJ:;t!' dufictcncy l. Mui;clu 

fjbut" l.lu:otrucljon .:1ftur l~·:;u:.;om;1l n1pt.un:. Virchawu - -

An.:11 ICull J>;¡Lhol) l'.!IJ•l:·l~•(I): 2"J--H,. 

32.- :.;ccon Etlitiou Co1:;Lrolnl.lnit:in,1L p1·oi.1~~m5 in tdl infant-

Gry!Jo:;ki ;:ind 1~;1lkur, r:;Jit. B.iund<.Jri'.J p:i<¡. 3.'i7-JG1. I')U) 

J],- Andur:;on'1l l'<1t.l1olo<JY Il, Kir.u.in, l1111lur::.011 ,"\nd W<tll. Oct~ 

v<i 1-:di•~1ó11, Volumen 2, 1-:di.t: Moi;lly, l'.'i•J. lllL•l-UH,~. l'J!l'.i 

.\.l.- Uncia¡¡¡ r:¡1nt1·01•11t.__,1·._,Joqy Jl,,lk, 1J.u1!11·ich, 1:•1.l:Ju1· .:ind Both 

1:dt. S1:ha(f1h_•f. t.)1J{11to 1'orno, i'o'Í<J, 32~0-J<!r1:!, l'..1115, 
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