ELBIBLIOTECOM

www.elbibliote.com

La fenilcetonuria o PKU es una
enfermedad rara hereditaria
que impide que el cuerpo
metabolice la fenilalanina
(Phe), un aminoacido que se
encuentra en las proteinas
alimentarias. La concentracion
elevada de Phe en sangre pue-
de provocar un daio perma-
nente en el cerebro. La dieta
especial iniciada al nacer debe
mantenerse durante toda la
vida. Con un control apropia-
do de la concentracién de Phe
en sangre, se puede esperar un
desarrollo normal del nino.

= »MUESTRA

PARA VER LA OBRA COMPLETA
INGRESA A LA SECCION ENCICLOPEDIAS
DE NUESTRO SITIO.

Enfermedades: un error innato frecuente del metabolismo de los aminoacidos es la Fenilceto-
nuria. Cuando este desperfecto no es detectado y no es tratada la patologia, existe acumulacion
de fenilalanina, lo que conduce a retraso mental, epilepsia, disminucion del peso, entre otras
manifestaciones. Debido a que la biosintesis del pigmento melanina ocurre a través de la via
que se inicia con la transformacién de la fenilalanina en Tirosina, se observa una disminucion de
la formacion de melaninay los pacientes presentan disminucién de la pigmentacién del cabello,
piel (con parches en forma de café con leche) e iris. Los pacientes con este error innato del me-
tabolismo de la Fenilalanina son tratados por medio de restriccidn dietética de fenilalanina, si el
tratamiento se inicia después del nacimiento puede evitarse el severo dafio cerebral; por lo que
es importante identificar lo mas temprano posible a los neonatos con esta alteracidn, puede
hacerse con el Test de Guthrie, una prueba de deteccién bacteriana de los niveles plasmaticos
de Fenilalanina. Luego de la maduracion, el sistema nervioso central parece no ser muy sensible
a los niveles elevados de Fenilalanina en plasma.

SINTESIS DE PROTEINAS
Videos en la web:

http://www.youtube.com/watch?v=FNgmh4Po
http://www.youtube.com/watch?v=J2EDOXx-Evl

EPIGENETICA

La epigenética es el estudio de los cambios hereditarios en el fenotipo o expresién de
los genes, causados por mecanismos distintos a las mutaciones (1). La informacién epi-
genética modula, por lo tanto, la expresidon de los genes sin alterar la secuencia de ADN.
Dichos cambios pueden permanecer a lo largo de muchas rondas de divisiones celula-
res e incluso, en algunos casos, a través de varias generaciones. El mejor ejemplo de cam-
bios epigenéticos en organismos eucariotas es el proceso de diferenciaciéon celular (tan
en boga hoy en dia en relacidn a la investigacion extensiva que se esta llevando a cabo en
células madres embrionarias (totipotenciales) y otras células madres pluripotenciales).
Las bases moleculares de los cambios epigenéticos son complejas. Entre otras, podria mencio-
narse la remodelacion de la cromatina resultante, por ejemplo, de la adicién o remocién de
grupos metilo tanto del ADN como de las histonas, y de la adicién o remocidn de grupos acetilo
de las histonas. Hay algunos pocos casos descriptos en los cuales los patrones de metilacién del
ADN se observan al menos en dos generaciones sin que haya evidencia de mutacidon alguna,
lo cual indicaria que ciertos cambios epigenéticos son heredables. En esos casos, esos cam-
bios epigenéticos se producirian en las gametas o en estadios embrionarios muy tempranos.
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