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también conocida como LEUCODISTROFIA DE CELULAS GLOBOIDES:
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MUTACION EN ', 2
EL GEN GALC

Localizado en el cromosoma
14q31, que provocan
deficiencia de la enzima
galactocerebrosidasa, .
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responsable de degra dar

galactolipidos. | (
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Esto lleva a la desmielinizacion progresiva
del sistema nervioso central y periférico. >

AUTOSOMICA
RECESIVA.

Se desarrolla la
enfermedad si se hereda
dos copias del gen
defectuoso, una de cada

progenitor.

DEFICIT DE LA ENZIMA
GALACTOCEREBROSIDASA

Provoca acumulacion de
galactocerebrésido y psicosinag,
sustancias téxicas para las células

productoras de mielina
(oligodendrocitos y células de
Schwann)
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ASOCIACION EUROPEA
CONTRA LAS LEUCODISTROFIAS

“o<-  La presentacian varia segin la edad de inicio

Forma infantil temprana
la mdas comun, inicio antes de los 6 meses

Motores Neuroldgicos
Rigidez muscular Irritabilidad severa.
(espasticidad). Convulsiones.

Tendencia a arquearse
hacia atrds de forma
rigida (opistétonos).
Pérdida progresiva de
habilidades motoras.

Sobresalto exagerado
ante los sonidos.
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Alimentacion Sce: soriales
_ _ eguera.
Dificultad para alimentarse. _ Sordera.
Prondéstico
Evolucidn rdpida hasta estado vegetativo.
Fallecimiento temprano.
Forma de inicio tardio (juvenilo adulta)
inicio desde los 3 ainos hasta la edad adulta
Neuroldgicos / Cognitivos Motores
Ataxia. Hemiparesia.

Deterioro motor
progresivo (espasticidad,
dificultades para caminar,
debilidad muscular...).

Deterioro cognitivo progresivo /
demencia.

Alteraciones de conducta (mds
comunes en la forma juvenil).

Sensoriales Pronéstico

Pérdida progresiva de vision Evolucion mds lenta, pero igualmente
o audicion. grave.
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CUADRO CLINICO

desde lactantes con
espasticidad y ausencia de
reflejos, hasta formas tardias
con sintomas neurolégicos y
motores progresivos.

Elevacion de la concentracion

de proteinas en liquido
a cefalorraquideo (LCR).

RESONANCIA

MAGNETICA ,
MEDICION DE LA
Muestra cambios tipicos VELOC'DAD DE
en la sustancia blancao. CONDUCCION MOTORA

Indica afectacién periférica.
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ESTUDIO MUTACIONAL

Medicién de la activdad de \
la galactocerebrosidasa en
sangre o células cutdneas.

DEL GEN GALC

El estudio genético permite el consejo
genético y diagnéstico prenatal..

Este es posible por estudio enzimdtico
o genético en vellosidades coriales
y/o liquido amniético.
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Actuales (limitados)
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Trasplante de células madre
hematopoyéticas (TCMH).

paliativos

Antiepilépticos, nutricidn asistida,
fisioterapia, entre otros. Apoyo psicoldgico y
social a las familias.

Puede ralentizar la progresion si se realiza
antes del inicio de sintomas, especialmente
en bebés recién diagnosticados mediante
cribado neonatal.

Opciones ﬂiSI]OI]iDIBS 0 en desarrollo

Terapia génica (en investigacion) Terapia de sustitucion enzimatica (ERT)

Actualmente en investigacion preclinica
(como el proyecto de Chiesi + Key2Brain),
con el objetivo de cruzar la barrera
hematoencefalica y actuar en el cerebro.

Avance prometedor en modelos animales y
ensayos clinicos iniciales (por ejemplo,
mediante vectores AAV).
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iAPOYA NUESTRA LUGHR GONTRA

Firma por el cribado

neonatal ampliado
La lucha contra las LEUKOS
empiezan con una firmaen:
www.masvisibles.com

LAS LEUKOS !

¢COMO PUEDES AYUDAR?

Cada gesto cuenta
IBAN: ES58 21002415 4302001 10963

www.elaespana.com/dona/

Unete a nuestro Teaming

consolo 1 €/mesimpulsas la
investigacion y el apoyo a las
familios.
www.teaming.net/elaespanaasociac

ioncontraleucodistrofia-grupo-
i02bReMF5j
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Mads informacion en:



