o+ ke pbimt el m ke aim
i

-7 ——
/-"/_.;.’ =

&y

e 7

5248 UNIVERSIDAD NACIONAL AUTONOMA DE MEXICO

FACULTAD DE MEDICINA

I

MEXICO, D.F,

UNIDAD DE PEDIATRIA

“"ENFERMEDAD DE POMPE"

Prasentacién de un caso v Revisién de la Literatura

T E S I S
QUE PARA OBTENER EL TITULO DE LA
ESPECIALIDAD EN PEDIATRIA MEDICA
P R E S E N T A

DRA. MARIA GUADALUPE CLARA VALLEI0 MACIAS

TESIS CON
FALLA DE ORIGEN

HOSPITAL GENERAL DE MEXICO 8.8.

FEBRERO DE 1987



e e

Universidad Nacional - J ~  Biblioteca Central
Auténoma de México -

Direccion General de Bibliotecas de la UNAM
Swmie 1 Bpg L IR

UNAM - Direccion General de Bibliotecas
Tesis Digitales
Restricciones de uso

DERECHOS RESERVADQOS ©
PROHIBIDA SU REPRODUCCION TOTAL O PARCIAL

Todo el material contenido en esta tesis esta protegido por la Ley Federal
del Derecho de Autor (LFDA) de los Estados Unidos Mexicanos (México).

El uso de imagenes, fragmentos de videos, y demas material que sea
objeto de proteccion de los derechos de autor, serd exclusivamente para
fines educativos e informativos y debera citar la fuente donde la obtuvo
mencionando el autor o autores. Cualquier uso distinto como el lucro,
reproduccion, edicion o modificacion, sera perseguido y sancionado por el
respectivo titular de los Derechos de Autor.



INDICE

THTRODUCCTON. . . + « + « + =«
CLASTPICACTION, . .. . .
OBJETIVO. o v v « 4 ¢+
METAROLISMO DUL GRUCOGLHO. . . .
GLUCOGENOSIS TIPG X. . o+ « o+ »
GLUCOGENOS L P1P0 11, & @ v o
GLUCOGLNGSLS 0 113, o - 0 o
GLUCOGHENOSIS  I'IP0o IV, . . . .
GLUCOGENQSIS ‘110 ¥ ¥ 1'I1'0 VIT.
GLUCOCENOS1S TIPO VI, + & o o - .
GLUCOCGENOSIS FIPO VIII. o .« . .
GLUCOGENQSIS 1TIPOQ IX ¥ TIPO TXCQ.
GLUCOGENOSIY TIPO X. .+ « . . .
CASO CLINICO:VPICHA PERSONAL., . .
ANTECEDUHTES. . . .
PADLCIMIENTO ACTUAL.

EXLORACION FISICA.

EVOLUCLON THTRALOSITTALARTA.

.

BIAGROSTICO Y PRAVANT EN'TG.

DISCUSTON: PHFERMEDAD DE 1'OMPME,
CONSLULIONES. . « + .+ .

BIBLIOGRAFIA. . . o . .

PAGS,

10
12
13
13
14
14
19
19

21
21

27
pail
32



IHRPRODUCCLON

Lag enfermedades por almacenamiento de glucéyeno o =~
glucogenosis, gson entidades que se encuentran en la poblucitn-
podiftrica con poca frecuencia. Genervalmente la forma du pro—
sentacién clinica es come sindrome hipotfnico, retrase pzlootmo
tor de Jove o moderado, y alteraciopnes metabdlicas de los car-
bohidratos. En ndg de un caso la sintomatologfa infeial puede

sor fngulficliencia cardfaen o crigis convulaniva,

1 hecho de intograr ¢l cwadro ¢!Inicoc como una Bola-
oentidiad nosoléjica y pensar en esa posibilidad diagnbstica don
la epartunidad de establecer un panejo adecenalo vy rehabi i ta=--
cidn tewprana lo antes posible. Con cuos pantos, serch pousibile

Tiwitar ol dafno ¢n ¢l paciente,

Este trabajo se refiere a generalidades de las disbin
tas qluctqenosis con las caracteristicas npropios, Vostorior—-
menpte 0 presenca el caso clinico de un paciente de la Unidad-
doe Pediatria en la cunl siguicnlo un proutocnolo de ecstudio, so-
LHlaegd al diagndstico de epfoermedad de Poupe asf misme como soe-
cstablecio ¢l tratamionto y las complicacionen de su estancia=

hospitalaria,



Enfermoedad de ompe,
Presentaclon de w

caso y revisifn de la literatura.

Son 1lanadas enfenedides por almcenamicnto de glucdycno=

nig.

Hrown . N

So lun elasificaco por varlos autores, chbre cllos = -
on el ano dker 1968y ka1l on 1972 coincle=-

dicida en algunos aupacctos analtoiopatolégloos y elindicos - =

{1, 11},

aio do 197,

Aotuadienie Ja clasificacitn wis camplota es 1n de—
Mo Alape;, Loy oy Bove gue oostra dioz tiposm,

realizacky onoel-

Lo presentanon o contdmneilng
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1. pitlciencia thgativo Hogative Hewjative  Hegativo  Hipoglo-  Gluetgeno vn los pl ==
ylnosa-h=tog coania. cloon, Gramdet vacuog=—
fatasa Lag on citoplaan .

1. Dericieneia thxptivo Positivo Muegativo  fusibivo Hoatnad Clulag wadiinanentn -
che ik agranwludss Olushiogenn -
b v en lizozoms
sl ,

T11. Deficloneia=  Meagativo Hixgpabtlve Megativee  Hexgatiso Doomal actniulos due ghucdgona=
deoaming 1-b nuclear auentado. Hi-

o gliaosidaa ad0 (I O

. eticiencia~ Positivo Froaitdvo  Pusivive  Positive lijogli-  Grandes vacuolags clto-
dooand 1o 1=4, cumdn plasiditicas; tabdgues
1-6 taasaglu fiowod depfisiton per
cosidiia 7 rigéricus do amblopec=

Lirets

Vo haneneela de = Thegativo Positivo Hegativo Bogalive Boonal Honmkl,
tostorilasa -
st lar,

Vi, Fosfourilassy - Hegativa Begativo  teaativo levaddvo Harial [ 1IN I
cdiaminuia.

Vi ausencia de - Begativo Tositive Hegatdvo  Negativo boonad MorBMml.
toslore fruc-
LU A,

VIll. laje activi—— HNegative Bogativo  Positive Hegativo Homal Jamain irregulic do --
elid (h: fouto— log depSgitnyg eulula--
ralasa con e de gluchgenc.,
veles $on—
1ok,

X, Wepleieneia = Negativo Nugativo  Negative  Hegative Hoonal Irroqular tamano de -
o femiforsla= log cepSsitos de glu-
S QUL . chpno en log hepato-

clios,
Crandes hepatocitos -
periportalos.
Lt Ieticioncia = degativo Hogativo Hogative Fegativo ? - - -
de fosfoguing
s, -
*o eficiencia - thagativoe Begativo Hexgabtivo Begativo Honaeal Chélulas grandes por -

doguinasn o
landicntey che-
A clelico,

dopdsilos & glumigoe-
e poriportales.



Dichos trastornos de consideran en conjunto debido a
quue ol defecto envinftico va asociade con el ach .ulo de glucs-

qena normal o anarmal .,

Los defectos clinicos y patolégicos pueden ser divi-

didos ovn doa:

1] pfectos agqudos de imdtada disponibilidad de envr

gfa iprracélular.

2y pfectos wids crbnicos del acduulo do glucbgono cn-
oy wejides.

KLU objetivo de ehte trabajos

llucer una rovision lo mis actualizada acerea Jde este
tipo de entermedades por alwacenamiento de glucégeno, espocffi
camente enfocado a la Pipo I o enfurmedad de Pompe, la forma-
de Llegar al diagndsvico, Ya ingtalacidn de un tratamicnto con
limitacidn de dafe, y la rchabilita e¢idn quoe zo pueda propor-
cionar (1 estos pacientes: todo los anterjor interrelacienado -

cun puestro modio,

Ln primer lugar analizaremos desde ol punco de vista

meLtabélico y bioqufmico, la forma wn que el gluedgeno oo sinto



tizado,

Kl gluchGgeno es un polinero complejo de glucosa, que
su detecca principalmente en el nhigado y el misculo y os sinle
tizado por una ruta biogufnica, y deyradado por obtra metabO6li-

Win.

El glucdgone s andlogo al nlmiddn de las plantas y-
o3 unia melécula altamoente ramificadn, constituida en hilerag.-
s coneceidn predeminante e viitableaoe enlee ol pedmee y odar-
Lo earbbno due laag unidades adyacentes de la glucosa {1:4), Kb
pulinmero creve par  adicidn de unidades Jde glucosa o gus rapas
caturivres y Lol cono se afsla de Yos wjidon, no pusnee un po=
g0 molecular determinado, sino que su peso obcd ba doesde - -

1,000,000 o 30,000, L0G.

La afotesis Jde glucdgonn empicza con 1a qlucosa-=-t -=
fosfatlo, la cual experipenta una transposicidn del fosfale en-
el interior de la meléoula, para cenvertirse en glucosa-i-fos-
fato. Buta reacedbn ca catolizada por ¢l sistoma reversible, -

la fosfoglucomutasa,
hado Ia intlucencia de otra enzina, la glucoya-l-fou-

fato, reaeciona con vl trifosfato de uridina y se forman como

productos, Lo uridinadifosfoglucosa (UNDPGY vy ol pivofosfato. -



La UDPG) reacciopa con el oxtremo libre de una unidad de glucg
sa terminal en una partfcula de glucdgeno y se incorpoera a la-
miama cost la liboaracitn de la cocnzima. Las dos reaceionan y-

cuta aecidn no os reversibile, 1 Glline paso catalizodo por =

la gluctgenosintetaosa puede resutar aclivado peor la insulina.
La aceitn de la glueGgenonistetass explica solo la -

formacidn do log enlaces l:d4, mientras que otro  sistema llama

do enzimad ranliicade, cataliza a la fermaciSo de log enlaces-

116 o pantos de romd fleacidn.

Liv degradacidn de glucdgens o glucosa-'=fonfato tic-
ne lugar mediante la enzima fosforilasa la cual se halla pre=-=

senbe en los tejidos on forma activada y no activada.  S¢ ha-=

demostrade quir Lo adrenating y ! glueagdn contibuyen o la ac
tivacion do la forforilasa inactiva, y (s tanLo, chitin hormo-
nayg promseven la degradacitn del qgqlucdgeno.  Pucaco gue la fos
foritasa oi vipecifica para provoecar la disoluciGn de log -
cnlaces 1:4, la degradacidn diel gluetGens e deticne on auanto
e alcansa un punto de ramificacrin. La unidad romiflicada de-
glucoza vy hidrolizada por la encima amilo-l-i16-glucoegidasa, y

e liberada en forma de una moléeula libre de glucosd,  Deg- -

.
puds de cate proceao, la [osforilasa puede proceder Jdoe nueyo -

hacia ¢l siquicnte punto de ramificacitn,



L

La lapportancias del hecho de que la fou.acién y degra
dacidn del gluwedgeno, scan catalizadas por dos jucyos diferen~

toyg do sistemas onzinfiticos, no rueversiblaes on vivo, reside cn

la posibilidad de un contrel finn de los dos sucesos per tacto

ced hormonales ¥y factores reguladores.

Hormalmente los tejidos ditieren en su capacidad - =

cuanLitativa respecto o ba aintesls de glucdgene, In oun ani--=
mal bien alisentado, ul hifgade pucode contencr up 6% de glucbga
no aldmacenado por unidad doe peso hfueedo del Grgano, mioentras -
oo ol vervbro o rindn tendrdan solo de ol oo 0.2% vy el miscu-
]0 cacriado de 1 oa 1,949,

En a1l higado, la glucosa=-l-fostfato derivada del - -

gluchyeno se rransforsd en glucosa=b-fonfaLo gue puacide Widroli

durge a auicar Libve pur la glucosa-t=-touslat.,

1 eopeefiica.

Sin cwbarge o) wilsculn carecae doe la fosfataua vipect

Fica por lo cual la degradacidn del glucdgenc en el msculo su-

miniatra glucosa-b-fosfato come materia al pava glucoliunia, cu

yo producto final es el dcidoe pivivicos o ldctico. Por tanto,-
1a adminjstraocién de adrenaling o epinefrina aumenta el nivel-

do glocosa en 1a sangre mediante la promocisn de la glucogeho-

lisis en el higado, ¥ awnenta el nivel del tactato en la gan—-

qre, promovicendo el mismo proceso en el mlsculo.



Presantamos de mancra esguemditics la ruta moetabéliea
de la formacién y degradacifn del glueSgena, y los puntes do -

aceion do lasg diferontes couzimas que participan en olla.



Duscribiremos brevemente coda rtipo de glucSgenosis -
para postoriormente enfatizar acerca dol Tipa 1T o enformedad=-
de Pompu, lo eual Tué diaguGsticacla oen poegcra Unidad do podia
tria. lPostoriormento ae refiere el cagso anatomoclinico y la -~
cvolucidn intrahespitalaria, la foerma on que lleganes al diag-

ngskico y el abordaje en osa pacicnre.

GLUCQGLNOSLIS MO 1

La onfoermedidd por alwacenamicents de qlucdgena Ltipo 1
Llamada también enformedad por almaccenamioto sde glucSgeno hepia
turrenal o onfermedad de Von Gierke, cuof carecterizada por =--
una deticiencia de glucosa-o-fosfataua y se presenta en (orma=
autonbmica receslva, Curua clinicannte con cwiklros de hipogli

cemia y funeidn andmata de las plaquetas presentandose gsangra-

dot seeundario:; g esto,

Patologfa:  Esta deficiencia enzimfdticas causa ung ==
acumuliacidn hepdtica de glucdgueno debido a que la ylucosa-G-=-
fousfatasa no puede ser hidrolizada a glucosa, Otros Grganos -
afcetadog son loas rinones vy el intestino: ue acunula excesivo-

& lohiibida y esto lleva a hi-

lactoto ¥ lia gecrocidn urcica es
peraricemia. Lo gluensa canguinea baja proecipatadamente y ==
calsa cotoniy y acldoyis. Lo bDiopnia hepdtica muestra marcada

infiltracién en lag células hepdtican con glucdgone y grasa ==



!
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i
i

asf como ¢n vl niclec hay vacuolas,

Sfntomas, La hoepatomegalia on descublerts casld = o«
sicmpre en el perfiodo neonatal y persiste on el nlie. Existe-
una fascics caracterfstica en los paciontes debdido al actunulo-
de grasa en laus carrillos por lo que se les llama "carva de wmu-
feco'", Lxiste pobre mana muscular y oun acontuado retardo en -
¢l desarrcllo pgsicamotor. En fpocas mAs tardfas oxiste lipe--
mia retinval y xantomas distribuidos en Jiversas partes del --
cuwerpo. Lo swloraclén cs comgn en los episodios do hipoglico-
mia. Lo acunwlacisn del dedido drico reusulta on avtritis y go-

L, La diarrca s ung complicacidn tardia.

piagudutico, La hipoglicemia pespomde poso a la ade
ministraciéon de epinefring y qlucagdén.  Exlate marcadas eleva-
cionou de lactato sdrice, piruvato y doido (rico y en algunoo-
pagichies se cleva los tiglivdéridos, fostolipidos y coloeste= -
rol.  Las prucbas funcionales hepdticas gencralmente son norma

logs. TYero vl diagndutico definido es la demostracidn de ka =-

ausuncia o actividad baja e o engzima senalada, vn el Lejido-

bepdit [ve,

Tratamicoto. La terapia ha dado pecas gsatisfaceio-
ucs, aungue 1a glucobsa vs utilizada para contralar las erisis-

de hipaglicemia. B recoemoendable propovcionar alimentos duran



te lan pochous, Reclentemento sc ha practicado la unida porto-

cava ¢ s¢ ha demostrado en esos pacientes disminucién del ylu-

wedgenu hopdtice depoglitado vy glicemias olevadan, Bota pesdido-

suivhryica necusita uhg fucrte evaluacidn.

Prongsticoe,  Su bl legads o desaccollar adenbaoes -

heptiticas en Lo infancia,

GLUCQGLHOGS TS TIPO TY.

Liv enformedad por almovenamiento de glucdgeno tipo -
11, lHamada tusbifn glucogenosis genoralizada o enfermedad de-
Pompre e debida @ la deficiencia de la enzima Ligsogsomal alfa -
1-4 glucosidasa (@ maltage Scida antiguamchte 1lamada asti; se

ha asociade tambifn o un yon autasbHmico recesivo.

patologfa, Log gotmelos de glucdgena son oevidenteu=
en diverses teyldod principalmente msculo cardiico o higado.~
La aewmanlacibdn courre dentre doe loo linosomaes golulares, Do

Los pavcicentoes cursan con begatomegalia osin colestasia ademds -~

de cardiomegalia ¢ hipolonia  generaiizada,

Sintomas. Lu constante la hipolonia movcada, y la -
doebilidad mugeular, prosenize desde el pacimfento.  La lengua-

puede esuar agratdada y el nioo goweja a oun cretino. Bl agran
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damicnto cardideco rosulta casi slempro en  tusuficlencila cap--

cifica y la mucrte ocurre alrededor de lus seis meses,

mna
o
de
cuo

La

MagnSatico., Lan radiografios vy ol electrocardiogra
tndican agrandamiconto biveotricular, aumpue se han reporta
normates.  Los resultados de les estudios de mwtabdlisma -
loan carbohidratos son normales y ¢l diagnéstico se estable-
al demostrar ¢l depdyito do glucdgeno en ¢l tejido muscular

deficiencia enzinftica va identifliciula principalnente ¢n ==

logs fibwoblaston y ol tejido mugcular estriude.

Tratimiento. Al no existe é1 apmeopiado. La falla -

cardifica vs tratada como ung complicacidén de la misma enferme=

dad .

GLUCOGREHOG NS 1Pt L.

La anfermbad por almacenamionto de gluctigons tipo -

IT1 {dexrrrinonia Limite, o enfepmedad de Cori), on debida a- -

una cdefielencia de glueosidasa amilo 1-6 y alinfcamento og muy

sremajante a la glucogenauis bipo . La invalucrac{fn musncuy--

o

lar y heplitica son loportantes.  He ha anociado o un gen auto-

sOmico recoesivo,

Patalogfa, Kl actinalo anormal del gluclgeno vs -

i
1
i
i
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similar a un acdmulo da dextrina. Existe solo moderadia hepato

megalia,

SIntomint . La hepatomegalia soe presenta desde edad--
toemprana y tanbién pucde haber esplencmegalia, cardiomegalia, -
miopatia y erisis Jde hipoglicemia pero en rara 1o presencia de
acidos iy por aclmuleo doe Scido lictico, 1 bigado roegresa a osu ta

mano nurmal despus de la pobertads eno algunos

Diagnéstica,  Los niveles e branomi

i s@ricans -
onthan [recuentopentoe e levados, L cirvoris Como cmllgllicilciﬁn—
Latdta tambitén ha sido descrita.  Los 1ipidos sérieod se en- -
cuentran eloevados y ¢l deido driceo gencralmente eos normal . Bl
diagndutico definitivo 1o hace 1o demestracidn del oacGmalo ex-
cegivo de glucdgeno intraeritrocicario, intraleacocitario, den
tro del miseulo estriade y fibroblastos, tode esto secundario
a lo falla enzimdtica. Troag o administracién du epinefrina o
gqlucagén, la glucosa sangufpea cstard aumentada sobre todo das

puCs doe parfodos de ayuno,

Tratamicnto. Lo Lerapio estd limitada al incramento
cnel ninero doe comiday b dfa para provenie periodoes do hipo=-
glicemia asi cono proporcionar pogueiiag Lomas de alimento du=--
rante la noche,

La unién poreocava ha sido practicada en algu

noag pacientes eon resul tadoy desalentadores,



pronGustico, La enfermedad pucde ser controlada me-=-
diante la terapia descerita lograndogce wmuchanx vecuos un ereci- -
micnto y desarrolle normal. Sin cubargo alqunos infantes dosa
rollan eirrosis, miopatias y sfndromes hipogl iefmicos nogtur--

nos, yon acasiones adendmiy pocturnos.

GLUCOGEHNOSTS TR0 1V,

La glucogenosis tipo 1V llamada tambidn enformedad -
du Andorsen o amjlopectinosis es un defecto on la sintesis del
glucdgeno an su degradacidn,  La forma de tranumiclén os avto-

sbimica receniva aprentoemente,

Patulogia, [a defjeicneia doe lostor ilasa causa u -
aclimulo do glucdqeno cs wdseuwlo, hfgado, rinones e intestinos,
on formi de eadenas de polisacdridos insolubles simulando depd

SIL08 doe amilopectina.

Sfntomas, Li hepatomegolia potd preschta desde los-
primuros meses de vida acompaiadon a upna falla ovidente del --
crecimiento, LIl tono muscular estd digminuido y se desarroclla
cirrasls progresiva.  Exista cambidén sfndromes de hipertensidn
portal mapifestandosne al principio como sangrado cabfayico y -

anvmia o linica.,
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bBiagntistico, ©Existe hipoglicemia leve y las pruchkas
da fupelén hopdtica gon parceidas a las de la cirrosis hipici-

Cila
Tratamicpta, Esta eacaminndo a la Falla hepdtiea.

Prondistico. La enfermedad eos invariablemente fatal-

duriante loy primeroy cvince anon de vida.
GLUCQUENOSIS TIr0 vV Y Tifro V1.

Las depboiton de qglucdgeno covdfin timitados al mdgscu-
io esteijado principalmente y el cuadra clfnico so wanifieasta -~

como nfndrome hipotonica.
GLUCOUGENOS TS PO VI,

Liamiccdasn tambifny enfocmedad  de Hers, oo pruduuidu-h
por acLividad reducida de la fosforilana. Es upa onfernedad -
der tendencia familiar asociada o un grn sotasanicn  recesiva y -

ataca o lag des sexou.

Patologia. Log aclinelos de glucagén era on los hepa
tocitaa producen hepatomegalin que es reversible en In primera
I [} 1

Infancia.
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Sintomas. La miyores manilestaciones de la onferme-

dad son hupatomegalia, retardo de crecimicto y un aumento cn -

lap concentraciones doel glucogeno hepdtico.

laguéstico.  La glucosa

nagufines cs baja y ¢l lac-
tato sfrice puede goer noveel o aumentado,  Los dcidos grasos -
suslen cstar olevadons; la respuesta doe la glucesa al glucagdne-
o o la eplnefrina es varlable vy pucde servir poco al diagndusti
co do Ja enfermedad.  El diagndstico definitivo o hecho sola-
mente  con el ensayo de fasforilasa del tejide hepditico o e -

lon leucoc|iton,

Pratamicento.  Ho existe se ha pepol tado cinco nijos-
asintomiticos con hepatomedalia y awsento on los nlveles séri-
cos de gluctqene con baja actividad de la fosfurdlasa.  Algu-=
nos han respomdido al glucagdn aduinistrado con disminucitén- -

pudgterior del tamaio del higado.

Prondstico. Ly exeloente vrespuecto o la presencia de-

hipoglicemia,

GLUCOGENOUSLS "'TPO VILE.

Esustipo de glucogenosis se asocia a una severa dege

nerdeion en el s

ntuema nervioso cencral, Bl defecto biogquimi-

cu Liuico petmabuee ohscuro awidque existe baja actividad de 1a

i
i
3
1
!
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fosforilisa, pero lo cantidad tatal de fosforilasa tvisular as-

normal.

atologfa. Sc aprecian ronas de agrandamjento ceolu-
lar irreqular alredaedor da los 1dbhulogs hepiticos formando una-
vapacie de placas. El glucdgeno se concentra on la periferia-
del citoplasma y no s¢ aprecia dentro del siicleo. Ho existe -
fibroyuis del higado; en cambio enel sistowa nervioso hay actimg
lo excesivo de la forma alfa=glucégens proedominando en log axg

e,

sintomas, Lous atectadoy al nacor parecen novmpalos--
pero denero Jde lay primeras semanas de vida desarrollan hepato
megnlia vy sigbos de degeneraclon del sistema nervioso contralg
ataxia, hipotonia y nistagaus.  La espasticidad y la rigidez -

Llevan o la muerte por parabisis de misculos tesplrator ios.

Diaygndstico. Uxisten desde el nacimiento, prucbas--
funclounales hepiticaz anormaloes poro Lie gl icemia vy la tonpues=
La a la epinefrina o al glucagbn, san normales, No hay oviden-
cia elfnjca de hipoglicemia. Las calecolaminas uripacing cg=--
Lan o veews; clovadas, Bl dignéscico s confivmado por la de-
mostracifin de actividad baja de la fosforilasn con aniveles en-

zimfiticos normales.

YRS B - H B . B e S e T
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Prondutico, La cnlormedad cs fatal y la myerte se -

prusenlta on atapas toempranad.

GLUCOGENOSIS TIPO IX.

gt tipo esta asociadid con dous formas disvintas de-
prusontacidn clinicar: una trpsmitidas en torwa recosiva ligada
al yoexo y la otra de forma autosdmica recesiva, Ll delecto- -~
Lbioguimico af ln baja actividad de la fosforilaga debido a una

doficiencia de foslforilasa=quinasa,

Patologfa, Los hepatocitos  estin agrandados en for
me irveqgular por almacenamiem o inteacitopldenice de glucgeno
y cuatas eClulaos e encuentran en dreas perioportales.  Se ob=-
servan cambios inflamaturios teves y rermacidan do tabigques a--

travas sdel eejido,

Sfntomas, Lo dnica manifestacidn Jde la enfermedad -

ey la hepatomedgal il gque puede cusba presente desde el nacimden=-

to. Il desarvrallo puiconutor puede ser normal,

PDiagntutico. La cilva total de bilivrubinag, Lransa-
minasas y foalatas alcalina pueden estar elevadas y ol colestoe
rol puede o ne cgtar elevado. Lo reuspuesta a la adwinistra- -

cidn do glucagdn eg pormal, peore a o epinefriog g anormal, -



1?7

La biopsia heplitica muestra aumento del glucGgeno intraccelu --
lar a nivel citopiismico y las pruchan enzimdticas reportan ba

ja actividad de la fouforilana y de la fonfuquinasa,

PronSutico. La mayorfa de estos  hidus han sobrevi-

vido hasta otapas de la cdad adulea temprana.
GLUCOGENOSIS YIPO 1Xc.

Labta vacienta Jded t{jpa IX ba sido reportada en o un ni
no doe cuatro anos doe owvdad, con participacion de critrocitos, -

migculos estriado y tojido hepdtico.

Parolagia.  El ylucdgena hepdtico osCa aunentando y=
la actividad Jde 1a foutorilasa ontd Jdismiguida en un 0% apro-
ximadaments respecto a log niveles normales.  La biopsta hopli-
tica wmutstra una arquitcetura hepdeica normail, pera el glucGye

no calfa aumentuto dontro do los hepatocitos. Ocasionalmentc -

e vigualisan gotas de grasa zin evidencia de cirresis, La ac
tividad Jdo la foufoquinasa eritrocilarja y leucoeitaria estd -

dinminuida,

sintom:. El pacieante moslraba hepalomegalia, rocar
o del erecimichio o lctericia o la edad de coatro anos.  Hl o --

oxanen general reveld hipotonfa generalizada con denarroella --
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psicomotor normal,. Lo fascion du este nine cra de "muicea”™.

Diagnduotico. La bilirrubina sérica csei normal o --
aumenta levempente. Los triglicéridos, cl colesterol, transami
nasa y lfpidon totales estdn wlevados, . Bl daynéprico defini
da lo da la biopsia hepfiticena 1o hiopnia mouscular vy lod anali--

sis cheindlican,
GLUCOGLHOSLS 1110 M.

I's debida a una defieioncia de la gquinasa dependien-

to dol AMP clelica Es qulza la mds rara de las glucogenosia.

Patologfa,  Los hepatocitos distendidoes por el aclmu
lo de glucGgenos son irregularcs oo Ltamain ¥y 50 OnCUCNLran on-

Arean puriportaleu. Los ndeleos estin respetados y ocasional-

mante se ovon vacuolas eitoplasmicican, i prominente 1o forpn
cifn Jdo tabigues, pero no existen Indicles de inflamacifin., -

Ll awsento del glucfgeno eusta presente tanbién en el misculo.

Sintamas. La hopatomegalia desde La ctapa precs-

colar eu ¢l dnico dato clfnico.

Rilwndstico., EHold dado pur la bigpsia wuscular y do
higado, con dumontracidn de la baja actividad doe forforilasa y

un contonido normal de la misma.



CAS0 CLINICO

M.G,U.
Edad: 9 Medos
Lugar de Nocimicnto y Residencio:  Cerro Alto Telolepan, Guo--

rrero,

Fecha doe Ireso: 10 e Abril losG.

Antecodentes herodafanmil taros:

gin wportancia para su padecimicnto [Se interrogd o
Tao madre intencionadanonte on bGsgueda de famitiares con rotra
s petiaeinmirtor O hipotonio, Sicide nepativa la exlaslencia de ==

cllan).

Antoecedontes dictdticos:

Alimentiadn al seno materno hasta el momento dol lugre
B0, Ablactacifn con papila de frota (plitana) y caldo de po--
o en solo tran ccasiones o la edadd do tres neascos, siomdo gu:

pendida,  Actualmente soto recibe scono materno,



Antocedontes perinatalea:

Madre de 25 aios cop escolaridad hasta sexto de prima
ria, 1o producto do 1o Lereera gestacidan, cursandao opbarazo -
normal . MHecibid atencidn prematal co form reqular, mensual --
mente,  HoegGe 1a madre, la edad de gestacidn al momente del na
vimiento, cra de 13 somanas,  Atoneidn del parto por enpirico-
cen el domieilio Familiary reficre llanto y respiracidn al mo--
mento del pacimiento., HNo reficre al interrojatorio directo o
intencionado, periodos de apnea, dcrericia, fiebro o conwlsio

neo,
Negarrollo pricomoior;

Hipotonicidad Je 1os miiscolos del coetle y muea desde
'

el nacimlenteo, coan colda bruseca de la cabeza Basta ol womento-
actual., 1Mija la mirada y sigque objetos brevemencs desde lag -
dos meses,  No sonrle: ne preosonta apqustia de separacibn.  To
ma ohijetos con tas manosn an formd breve, ya que sce le eaen fa-
cllmente, duesde hace un mes,  No se sienta ni con ayada, Ho -
intenta la bipodestacion, No promuncia wmonvsilabos ni balbu=-

Lol LI I

ey e k¢ ek A el bt o 8 e o} e mm e ~mr ek — 2 e Ty £ v+ 1 v — e
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Inminiziiclanes:

Rociid dos dusls du Sabin a los 2 ¢y 4 menes do edad;

uni dosis de DM a los dos meses de edad ¢ upn dosls de BOG al

mes de vida,

Ancocoduenteys peraonaloes patol Ogicoa:
L I I

ftof tere cuadros gripales

con frecuencia {(uno a dos =-

POT e}, Cusdras dee constipagion ! recucenten (hayta dicy voe--

ces al pea) desdor ol nacimiento,

Padecimiento actual:

Lo inicia a 1o cdad de vres meses, ol notar 1o madre-

hipotonis qeneral f2ada; no uosten

cog 10 hicicron sus otros hermano:

Stawmbitn densde el pacimicnto poochas 0

~r

Ta la oabus

Vo comparaLivanente

vola mibsiny ool Prasoenta

rwmipenday on la picel, de

predominio en el doroo, refiriendo Ya madre gue aparentemenle-

haoe Leis mesen ne ha inereocntado ol color dee Tos mismas,

Erploracion [isica:

Peutr  7.150 a1, talla:

a5 em. pevinotro torfxido 49 ¢n,

57 em. porimetroo celdlico --

purimetro abdominal 41,5 com.



Signog vitales: FPrecuenclo ¢ardifecn de 922 latidos =--
por miputo, frecuencia respiratorin de 29 por minuto, tonsibn-
artorial 96/65% wmm do 1w, teapuratuza axitav 36,7 gradou centi-

gradon,

Crineo bragiieitalo, con tontaneba apnterior de an om,
por un am. Fontanela posterior corriada, buruvza Gsea povmal . -

Suturas interdsea normales,  0jos con secrocidn verdona cuoi-

e el bhorde palpebral de anlbos ojos ¥ oenraojor ‘miento leve -
del minmo,.  keflojos pupilarces normales,  Pondo de njo bilate-
ral normal ., {Egamen con 1Sppara de bhepdidara on Unidad de of -

talmologiay. Horrinas con abundante o

verdosi, espesa,

que impide el poso adecunado de aire,

Oidos normales,  Boca: paladar alta, ausencia due pic-

was dentales, Toemua

wmrral,  En cucllo del lado 1zquicerdo -
se palpa adenomoegal ia de e an, doloroda,  adbereida a planoes
particiales, en trifingulo pesterior e cucllo, dolarosa,  ToH--
sax con esrerndn peominente, Mipertedio derecha. Abdoren gle
‘I.:m'.o, Limpanisme qeneralicado, hiamle v depresible; Bepatomega
lia do consigtoncia Fisa, o 6,% vy 5 cu, bajo el borde contal -

duorecho; 1k

o a 4 em. bajo ol borde costal izguicerdoe. Litroemi
dadep superiores nornatrsf icas, prosibn pakmar disminaida bila
toeralmente, sonHibil idad conservada, Reflejos oesteotomdinonos

normal es, Dxtremidades inforfonrs

Ponarmatenlicas, hinpotonia on

SRR
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anbas piornan; reflejos osteotondinenos disminuidos, sengibjli-
dad comsiervada.  Plel y faneras: en cira posterior y anterlor -

de thrax se aprocian manchas pequeias de bordes drroequlares, -

iimérricas dispersas en forma contrifinia, predominando c¢h ro-—

itn lunbar doe colovacidn asulosa, Digposicibn en cara exger-—
na ¢l ambas extremidades y disveminadas on forma irreqular, —

Mapcha momial ica extensa op cogidn Taubare,

El manejo al iwjreso ful con leche entrera, dieto com=-

plewentaria y cuidados aeporales do enformeria,

Lyvabuciton intrahospitalariag

1L AL il 190G, Se peporta ung biomet pia hendiLiva can
hopatocr ite o 30, hemojlobina de 8.3 gr, leweositos 9,400, --
anjtsocitosis moderada, hipocromia beve, BExamen de ogabta grocsa
normal,  Pruchas fuscionales hepdticas: proteimes tatales 530
gre, albiming 3.0 gr, globulinas 1.% gre,. Bilirrubina indirec

va 0,1 Bilirrubina dirvecta 0,2, Pransamina:

glutimico-onxala-
cltica 14 unidades, transaminnsa glutfinico=pirdvica 16 unidi=--
des, Cuimica sanguineas: glucasa 105 o /100 ml, Ures 28,0 pg/-

100 ml, Acida Grico 4,30 g /100 wl, creiatining 0.5 ag /100 wl,

13 Al 19HG, [ placa Jde Waters oo obaerva opacifi

cacidn do anbod senos waxilarns.  Un placa lateral de cuoello =



se aprecia hipoertrofia moderada de tejido adonoideo. Jluesos -
largos vy placa de eridneo normales; placa de Lbrax mesbra ere-
cimfonto fimportante de 1a silucta cardiacs con un imtice car--
diotoricico de .72, campas puluwonares normales, Edad 6soa nop

wil . Ultrasonegrafio: cavidad crancal normat, abddémen con en-

caso llquido Jde ascitis, se aprecia crecimicento hepitico uni=--

forme. Leve crecimiento de bazeo de aspecto unifoarme, HRifones

narminl s,

15 Abril 19BG.  Se tuma biopsia de pict por el servi-

cio de dormatologia,

16 Abril 1986, Valoracion por Oftatmologia: reporta-
fondo de ojo normal bilaternl: se diagnostica blefaritis infec
viotia instalandotie tratamicento antinferobiono local eon cloran

fonicol uvnpuento por dos gemanas,

17 Abril 19860 Biometria hemdtica reporta: hemegliobi
na de 10,6 qr, hematocrito 3%%, leucocitos de 16, 500, plaguee-
tas do 223,000, anisecitosis maderada, microsomia dos cruces, —
algunos eritravivos hipoordomicos,  Llectrocardiogramdy normal, =

ala tratamicen-

no see aprecia ecrecimiconto de cavidades, HSo ing
Lo con hivcrro cloemental o 7 mp/kg y se inicia tratamiento con-

amoX iciling o 50 nrgfky por dos semanoas y o la

ados nasalos, para

tratamivnto de la sindsitia maxilar.



wr 21 Abril 19860. Reportan lon siyuiencos ex@nonogs  —--=
Alilolasn strieca normal, CPK 45 unldades/it (normal de 7 a 9 ==
unidados por litro), bt 173 u/It {(normal 160-600 ufle): Blec-
trolites stbricoa: Na 135 mEq/le, k 4.1 nEq/le, Ca 7.8 m3%, Mg-

1,49 g%,
Opmal aridad sdrica 309 wOum/l, Gasomctria arterial -
derntre de TTmites normalaes:, Carva sle wolerancia o La glucosg=

noermal

3

Abril 1986, s intervenida por ¢l servicio de Ci-
rugia donde se le efectua biopsia de higade, picl y nisculo, =
Fopurtan on nota potoperatoria que ol higado ey de aspecto ma-
croschpico, cvomgestivo, 1iso y de consistentia normal, El ba-
2O no o aprocia congestiva, lise y do consistencia pormal, Ho =

hay Figquiths du ascitis,

29 Abril 1986, Roeportan biopsio do piel; losiones do
origoen nelanocitico,

Doad S e Mayo [9HG,  Predsenta clewvadisned (drmlcas -
hasta de JB.5 gradog, se observa pdlida, on mal egtado general,
seoctonchan tosiduras absladay, deerceidn verdosi por ambas ni

Cinas,
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G Mayo 1986, ['resenta estertores grucsos transmiti--
dos y estertores bruncoalveolares basales bilaterales y parahi
linres., Presenta datos de bnsuf ieiencia respiratoria modera--
da: aleteo nasal, tiros intercostates bajos, S¢ vorrobora cin-
placa de thrax infiltrado bronconceandnico. Se instala manc jo-

con ampicil i a0 200 wep, por kg, do poeno, Tisioteragria pulmo--

nar y oxiguna poar vis on

7 Mayo 1986, Contimba con datos de insuficiencia rey
piratoria Iove, Se transfunde paqguete glebular a 15 ml kg, -
BiopmetrIa homfitlea muentra hemoglobing Jde B9 gr y hematoerito
de 297, Jpucoeiton de 17,900 con bandan de 29% vy neutrdfilos -

e 720,

16 Mayo 1986, Lo cvalucian Jdoe o bronceacumoniag oes -~
SEativfactoria.  So aprecia inicio do denticidn en incisivos ~-

coentrates inferiores,  Se ofcctng BElectroonent alograma el cual

reporta Frecuenptes descargas Trontales de anda Lenta correspon

dicntes a Tmagen eptleptoide,  Se insrala tratamjento antjcon=
n

valaivante cen ditenilhidantaing 4 rawdn doe % my por kg. por -

dia,

Se realiza Electromiografia ia cual reporta prescneia
do rihrilaciones Je eycasa cintidad eon los pdiscules examinados,

O concluyre edtadio doe ncuroinduocifim motora anormal con Pre--
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senelia de potencinles disminuidos en angslitud de conformacisn-
irreqular y latencian dismimidos rotrasadan, 5S¢ miestran al-
teraclonons de neurona motora inferjor y o dates sagorentoes Jde --
atroafia muscular por nouropatia parcial y cronica de loy sog--

meinboys eitudiadoes, nbn ovidencia de altoeraciones en la fibra =

mpescular, compatible lo antorior con enferpedad moetabsOl icn por

almacenamicnte,
19 Mayo 120G, Se realiza pruchu con glucagdn resul -=-
tando novmal,  Infcia proeygroma instalado por el departancento -

de Poicolugia para estimmlacidn bowprana,

21 Mayo 19RG,  Weporle Jdo caplidad de maltasae dcida -

en log tegidos edamipadogs Hegativa,

Con las carsctecisticat clinicas v los estudios reald

1o en puesbra paciente, tanto Jde Taboratorio cono gabineue,
s llogh o la conclusidn diagnbGstica que de trata do una gluco

nowis tipo 11 o enfernedad e Pompa,
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DrluscUs Eon

Glucogqenoyis Tipo 11 o enfermedad e 'ompe {del leion-

cia Jde maledisa Selda).

1 0 maltasa dei-

La deficiencia do alta 1=4 gluconida
da ws Llamada tamblén qluengenonsis generalizada.  Hs upa onfer
medad da tipo awtosOmico recesivo demostrable en 0l 66y de lou
cazos, ol antecedente heredo famildar (1,8,32,33). 0 poaible
lectuar @) diagunbstico prenatal vy proporciensr o s ves, un -
ascsoramionte qenidtico o loys padros, (15,16)

L caracteristica bioquimica principal cs la deficien
¢ia doe 1o gluconidasa Scida YV isosomal (14) ., Mort ol icamente —
Sxinte un almaconamiento intralisotonel de partieulas de gluch
gunn, oh las ellulas de los tejidos arcetados, principalmente-

sintema nervioso central, corazdn, higade, y mGuculo coqueldci

co (12}, Bl defecto engimitico puede rospoetar Drganes diferen

vodistintos tipos elindaos,  Eiemplo e 1o apterior, -

tes on oy

eg ol reporte ale dos casas oo los gue el glucegeno : encontra
bia en el nfisculao esquelético solamente respotando otros teji-=
dos donde 1a actividad enzindtica se consbdero hasta cierto —--
punto normal (13) . S0 ha deserite sola un caso con cavolvi- =

micnto do las glidndntas supravrenates {11). Coando e pratgens-



ta alfvcetiacidon do uno o dos brganos, la sintomitologia puede --

sor escass © nula., En ai, la afectacidn cardifica estd presen-

tooen el 26% Jde todos los casos (10, 12,03, 70), Los principa--

La hi--

log hallazgos histopatoldgicos ton dos; on et

portyaf ia temprana de las fiherillas msculares vy oo depfsiton

dao gluedjenoe intral isosomal on corca el 90l e ol Sistema iz
culo-esquelético. La microscopia eluctrbnica del minculo afec

tado, revela vacuolizacibn del citoplatme, Los miotubillos se

tidoen intensamento con fosfatasa dcida (18,21, 22).

S han identificade tres Cormas cbinican:

1, Upa forma infantil caractorizada por hipotomia  y
debilidad mucular; insuficivncia cardibdcea on aprox imidamente-

GOY e Nlos cazos causa de muerto principalmente del primer abo

dae vida, Lo omasa pusaalar parcece normal pero lods refloejos og-
teotondinosos cstin disminnidas, U1 Lamano del higado paede -
ser normal o agrandado, lob Hilueta cardiiica estd wprondods y-
ol electracardiog rame puede Sor normal O mostpar eambiog viipu=
cifleos como conpluojos QRS igantes y los intorvalas Pit acorta

dog (24, No cur:man con anormal Lalad

bioquimicas de 1a qluco

s ¥ loa ntveles sanpuineos do esta son normales,

2. Forma Jgavenil copn sintomatalog o erimordiaipente-

e debilidad moscular, hipotenia ¥ cuadros de insuficivecia --

i
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¢
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cardifica de varindad, intensidad, El curso ¢linieo o5 projro-
dlvo y lonte, Algunos paclentes han llegado a sobrevivie hao-
ta los 19 ainos du edad y 1a principal ciusa de muerte vs falla

respiratoria secundaria a procegos neamnfnicos.

3. lorma adulta la cual en dPTcil e difereneciar do
otras lFormas de miopatia, Proedoming de la osespumda o Lo cuarca
dienda de v vida vy 1a earacterfsrica principal os o deblbi--
Aad muzedlar acentikda, Las manitostaciones cardifieas son mi-
nimag o pulas, B electrocardiogramn muestra cambios seme jan-

ted o bos de La forma jioveni) o iontaostil,

Las abbferencias entre tas Lres tormas cliniens mencio

Bl o dessdes el el dies v

Lo biogquimine, e clar

[P FIRE

oo cn todos el bos, Laoact ividal s Lo gheosa o maltosa Sicida=

en doficiente on Loddos Tos tejislos wenefonsdas, (1,8, 21,32, 33)

Bs un hecho, que ¢l procursor quimjico de la maltasa -
Seoida exisle sicmpro on las tres Formas clinieas, pero la - -
cransformacidn de 1o ensime e iy deficiente en cantidad o en
calidad (lo anlerior @e a comprebado on Fibrobtastos v leuco-

citan sanquineas) (L5, 14) . Aparentemente ba

de 1a ==

proteing precursora ostS ro

wtalda pero el proceso de madura--

citn ensindtica cutd alterado. e ha epcontrado por eostadion-

de inmwanocnsayo, uciliz

indo un antienerpo anti-higado bhumano, -
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quue la cantidad de proteinas o enzima es anormal resultado de-

una nutacidn gendtlea. {17, 1H)

El diagnist teo de L entormedocd pueds acerse awdian-

te bhiopsia de tejides, siendo ol midsculo ol mis utilirzado, don
do por mdio do microuchpio, es posible visualizar lus depdsi-
tos de ylucHquena en el citoplasmy de las miofibrillas, incra--
Lisosamal (16,17,18). Rl wicrascopio vluetrénico revela clarg
monte ol aclinulo del gluedgeno en vacuolas rodeadat por unag --
membhrang cont inag,  Domde TR03 0 (lors y colaboradores domostra=

ron Ia augencia de maltasa dcida en los tiergidos alectados.,

1 diagndstico pronabat real scamile por medio-=

ditl cultlvo de edlelas amnioticos basadas en Ta biopsia doe Lk

voeblosibdades coridniaas, {15, 16)

Lo wtilizacidn de suscracton (luor

tes como la pi-
ridilamino-nal Lool lgosacariidiasa, g 5on acrcadores die Lo mal-
catid dcbda en lon fibroblastos de la piel v del terjtdo masou-=-
bar, sirFven poara diagndutiear 1a presencia o ausencia (8,16, 17)
Orras prucbas de gabinete que nos apovan el diagndstico, os la
vlectramioratia la cual casi invariablemente tuestra una exee

miva  exitcbil idad mezelada con e

argat miotHuecas,  fBnoel -
BOY aproximado do fos pacientes, las pruehas de wolorancia o -

Ta qlucosg vy ban regpnestas a | it tmulacitn con qlucagdn y -



colinefrrina son normales, (B,31,12,33)

E!l cuntenide cuantitativo Jde gluc&jene atmicepado on-
Jes tojidos afccetados on variable pere mayor que on individuos
;lUl'l'lh'l'll.!li, y se puedde oncontrar por muedio de 10 microscopia - -
clectrénicd, substitucion de lags vacuolan, por tejido neerbti-

v o Pibro=so, {32,321

Liv etk imacion do la maltasa fcida oid una cifra info-
vior al 18% y una reduceion parecida on las ouedstras de tejido
hepitico anal izado; en cambio otras enzimas glucogenoliticas -

estin present es oen cantidades normatas, (31,33)

Bl porondstico doo essta enfermedoad of variable depen- -
oty de la coantldad de ensime cistonte o Tog Lejidog de --
LSO pacieintes, ltasta ol momento s0lo se han reportado 11 ea-
s0s de supervivencia hasta 1o cuarta didcada e la vida (17,25,

11,312

Bl cracamiento resulea doesalentador.  S¢ han apslado-
mal Lo Acida por il iaada de Aspergilus Higer Sin seportarsg ==
leos admi-

verdadero benelicio on 1oy paciente Tas cuales

nistrd, Lo vitaming A porece aumentar la actividod de las en-
wimas lisosdmicas pelo tampoco ha resatiado un verdadero bene-

ragion 1a malatasa Hcida de

ficin; s cmbargo tras su adminis

log Fibroblastos de la picl ha aparecido. (19, 20, 28)
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COHCLUSTONIS

1o defectos enzimdticos principoles son o nivel dde-
la enzima alfa 1,4 glucostdad deida y de la alfa 1,6 glucoaida

it fchda prosencanda actividad disminuida.

La furma letal afecta o los nibos prosanta concenlra

cidn de gluedgens excegsiva on todoys lou Grganos.,

Bl 1fquide amniditico de 1os Cevas atecbado:d, wmestra

e bas eflulas cultivadas una actividad ensimfitica normal,

Lot Lisuman anovmales son las caracterfscicas morfo-

lyicas propia de Lo enfeormoedad,

L enfermedad ge transmito por uan gen autosdmico ru-

ceriva, lucallzado on ol par de cromsuomaz: 17,

Los pinos afectiados parveen elinicamente sanos al na
cur, poro despuls de una semanns o neses aparcce la hipotonfa-
quporalizada. 21 corazgbn v el electrocardiograma pucden o na-

ser normales.
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Las concentraciones do glucosa on sangre son norma--

los, auf como lag pruchas Jdel metabolismo de log carbohidra- -
Lon,

El prondstice cd qrave en general

1Bl travamicento <n desaluentador.



4.

3

HITLIOGRAFTIA

Enfarmodades metabSticad an 1o infaneia. Leonarid Sin=--
clalr., Lditorial DXpaXs, S.A, DPdg. 306-315, 1481,

Dlagudsticoe y Tratamivnto pPedidtrico, Kempe, Silver,- -
0, brien, bBditerial FI Manual MHoderno S.A., Pdgu, loog,
SU8 y Fud, 1YHS,

Neurologia Intfantil. g.0, Menhked, Bditorial Salvae Za.
Bdicidn pagua. Jo-1d, 1ud].

Principaloes of !lternal Medicine. lusclbacher, Adapn, =
Harrvinsons Fditorlal Me Grawn Hill, onceava Bdeidn, - -
L9BS, IMigus S00-30%, liaut,

Singn and symploms in Pediatrics. W, Drogowor. Editoria
Lippin cott Company, Pags, 331, %27, 484, 19483,
Patolagia ostruectural v Funcional, Robbins, Bditortal--
Intuerarurricana, 1dg:n 203-205, 1Yo,

Sindroine hwlidtricos, scgunda Bdicidn. M. Palay, Hamf--
rev M,, bditorial Le prendga, Medico Moxicann G.A., Ludl
Pags . dd=-07,

Hulson, Tratado de Pediatria. l12ava Bdicidén, Bditorial-
Interamericana. E. Behrman, V. Vaughan, W. Helson, = =
PaAGa. 1473-1474, 1985,

Hapman S, Liver=Spleon scintigraphy in glycogen Storage-
diticage (glycogqenoseu), Clin Nucl Med 198%, Dec LU (12)
d3u-di4.

Alday L. Moreyra E.Secondury Hipertrophic cardiomyomii--

thy in inface and childheod. A cart Journal 1984 Oct;-
108 (4 pt 1): 296=-1000,



1.~

Lab,—

Ly, -

ia

ol K, Williama JC,; uvopit A; Hoschbarg Hs. 'Hm. cndo= -

crine glands in Pompe NDiseiase . Repurt of bwo cas
Arch Pathol Lal;  Med, 195 Oct; 109 [(10) 921=4925,
Gullotta . Metabolic Myopathies. Pathol Ren bPrack 1985
July 100 {1): lu-i8,

Topple JE3; Dunn By hlivzer MG, Shapira L, The muscular
vaiant of Pompe Discadge: elinieal hiochoemical and histo
lagle charactey ist e, Ameer{can JdJooeygal Modigine Gope-—
Lic JUB'y Juls 2L (3): S97-604,

Howsoer AJd, Hroovu M, Gude BElterink o, Tager JM. Defeot-
in synthesiyg, phosphorylaotion, awd mawdration of aeid=--
alpha gqlucosiidase in glycagone:sin type IE, J piol Chem-
19BS; oo {l4) #336-d341,

Hogan AM; Castelnau 4, Nicolodnco 11 Dhanes ¥ oand Poenarua
L. Prenatal diagnosis of gqlycogenotiis type [T (Pompe di
seance) using chorionie vikli biopay. Clin enet 198%, ==
Margy 27(%): 47U9-qu2,

Midorilawa M, Ok.ada 8§, Eatoe 1, Yuiaka 7, Yabuuchi H, ==

NDiagnoaiy of Pompe, sdistase Oging Pyridylamino-maltolf

gosaccharlides as substrates of alpha 2,1 qlucosidase,=-
Clin Chim Acta 19BS Ape 15%; 1471(24: 97=102,

Ninomiya N, Matsuda 1, Matauoka CF, Twuamasa 1, Nonaka L
Bemosteation of acid alpha-gplucosidase in differant ty-

pes ol Pompe discane By oue of an fmmanochemieal method
Jd Nearol Sed 1984 Hov-leog 66 (2-3):120-1130,

Meala t, Searping B, Haniredi L, Velicogna o, Pelloegri-
ni G, Hedi CaA, Scarlato 6. Infantile-acutoe acid maltase
deficleney (Pompe,s discasie) studies of muscle cultu- -

res, lasic appl Hisenchem 1984 28{3): 245=254




19,~-

20, ~

E

)
s

21 .-

14
i 5
]

20.—~

27.~

17

Colomer J, Roig M, Campistol J, Nullan &G, Fornandez-al-
varez B. Late infantile form of Ponpe disease, bDeli- =
ciency of alpha 1,4 glucosidase lacid maltasce). Ap Esp.
Poediate 1984 Sep 15; 20(3) 250-204%,

Pongrate D, NHubner G. Morphology of metabolic myopra- -
thicid, Monatsuchr Kainderhildhkd 1984 Ang: 132(8): 57d~ -
sdu.,

Schaub J, Hotabolic myopathices in childhood. A review--
in summarized form. Manatuschr Kigdoerhoeflkd 16904 Aug; -
132 (U} B0G6=5714.

Gritfin JL. Intantile ocld maltasie deliciency [IE, UL--
trastrneture of metachromatic material and glycogoer in-
muscle fiberg. Virchows Aceh (Coll bPathal) LYdd; A45(1)-
Bl=G1.

Matsuishi T Youhino M. Terasawa K, Hoenoka 1. Childeod-

acid palias

s deficiceney, A clinical, binchomical and mer
1oholoygice study ol three patients, Aceh Nearol 1984 Jan
A101) 47-4%2.

Bisuel G5, Meyer WA, Obstructive lefo Heart Lesiong,- -

semin Hoen tgenol 198G July 2003) 24d-203,

Wactson JG, Cardner Bdwing, Pearsons Ab. Bone parrow - -
transplantation for glycogoer storage disivasa Lype [I=- =
{letter! o N oengland O me 1986 Fel 6 114 (63 3385,
Gandarias JM. Locort M, Ochaa B, Funtions and pathologi
cal anpocts of lysosomen. Rev Clip sp 1985, Apr 198%; -
V60T 335-312,

Avkin J, Sawov JW, Zellweger U, Thead W1 PFatal infanti-

Lir curbiae plycogenogis without b oaeoild ma bl basoe e ficivn-

ey preonting aus copspenital hidropa (letter}), Bur J, Pe-
dioteri 19H4 Ju, a2 (2): 150



29, ~

Ju.-

il.-

an

Ruderman MI, 2ito &, Metabolic myopathics. NJ. Mod. -
D86 Jap; 83(1).: 36-3Y.

Jouhli RM. Mohire MBI, lharucha Ha, Kumta HH, Desai AP, -
Pompos discase, Indion Fodiacr 19U ape; 220470 d1L= 314,
Gritfin Ju, lalantile acid paltabe deticicency. Ultran=--
trusture of metderomatic material aml alyeogen in ous-
cle Cibers.  Virchows areh (Cell pathol), 1984; 45(1) 3~
L1-61.

GrEFFin Jh. Enfantile acid maltase deficiency 1. Muscle
fibur destruction after lysosomal rupture. Virchows - -
Arch {Cell Pathol) 1904345 {1): 23-106.

LEibran ExLranjero:s:
seeon Bdition Gastrointestinal problems in teh infant--

Gryboski aml walker, Rdit Saunders pdg. 357-361, 1983

Anderson’s Pathelegy I1, Kisgan, Anderson and Wad. Octa
va Idicridn, volumen 2, Iddit Monby, Py, THEA=-1B6S, 108%

ochkus Gastracnterology Dock, Haubrich, Raloer and Roth
Lde. Schalfner. Ouinto Tomo, IFig. 3250-3252, L9HS,



	Portada
	Índice
	Introducción
	Objetivo
	Glucogenosis Tipo I
	Glucogenosis Tipo II
	Glucogenosis Tipo III
	Glucogenosis Tipo IV
	Glucogenosis Tipo V y Tipo VII   Glucogenosis Tipo VI
	Glucogenosis Tipo VIII
	Glucogenosis Tipo IX
	Glucogenosis Tipo IXc
	Glucogenosis Tipo X
	Caso Clínico
	Discusión
	Conclusiones
	Bibliografía



