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ENFERMEDAD DE DANON

DESCRIPCION: La enfermedad de Danon es una enfermedad de depdsito del
glucdgeno lisosémico debida a un déficit de LAMP-2 (Proteina de Membrana
Asociada Lisosomica 2- Lysosomal-Associated Membrane Protein 2). Las funciones
precisas de la LAMP-2 no se conocen, pero parece que juega un papel importante en la
autofagia. La enfermedad de Danon presenta herencia ligada al X. La enfermedad es
extremadamente rara, y so0lo se han descrito 15 casos masculinos hasta la fecha.
Tipicamente, la enfermedad aparece en varones después de la segunda década. La
miocardiopatia severa y la debilidad muscular esquelética variable son rasgos
constantes y el retraso mental se asocia muy frecuentemente. Ambos sexos pueden
afectarse severamente, pero las mujeres generalmente presentan una aparicion mas
tardia

SINTOMAS: El diagnostico bioldgico se apoya en el hallazgo de una actividad de
maltasa &cida normal y elevada, y el estudio de una biopsia muscular mostrando
vacuolas (que contienen glucégeno y productos de degradacion citoplasmica), y la
demostracion del déficit de LAMP-2 por inmunohistoquimica. Se han identificado
varias mutaciones en el gen LAMP-2, localizado en Xq24. El diagndstico prenatal
puede llevarse a cabo facilmente mediante andlisis del DNA. No esta disponible una
terapia especifica. Se da a los pacientes terapia de apoyo cardiaca solamente, y se ha
llevado a cabo un transplante de corazon exitoso en un paciente. Autores:
Drs.R.Froissart y 1.Maire (Noviembre 2004).
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