Enfermedades peroxisomales en un hospital de referencia
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Resumen

Objetivos: Las enfermedades peroxisomales son un grupo de trastornos caracterizados por
una alteracion en la estructura y/o en la funcidn del peroxisoma. Se clasifican en tres grupos:

1. Trastornos de la biogénesis peroxisomal
2. Defectos de una sola enzima peroxisomal
3. Sindrome CADDS

1.-Describir signos y sintomas clinicos de esta entidad teniendo en cuenta los diferentes
grupos de edad 2.-Analizar la evolucion de los diferentes fenotipos clinicos a largo plazo

Métodos

1.-Revision retrospectiva de historias clinicas de 22 nifios con diagndstico de trastornos de la
biogénesis peroxisomal y adrenoleucodistrofia ligada al X, recogidos en los Gltimos 30 afios
2.-Descripcion del fenotipo clinico y andlisis de los pardametros bioquimicos

Resultados: De los 22 pacientes, 6 hembras y 16 varones, 12 presentan trastornos de la
biogénesis peroxisomal y 10 adrenoleucodistrofia ligada al X. Describimos el fenotipo clinico,
la evolucion de la neuroimagen y la respuesta a las diferentes terapias aplicadas

Conclusiones

1.- Existe un espectro de signos y sintomas comunes a todos los enfermos, que nos orientan
hacia los diferentes fenotipos clinicos y la posibilidad de un diagnostico bioquimico y
molecular

2.- El estudio molecular mediante grupos de complementacion es Util para clasificar a los
pacientes con trastornos de la biogénesis peroxisomal

3.- El diagnostico de estas enfermedades ayuda a ofrecer una terapia precoz, consejo genético
y diagndstico prenatal a las familias



