UNIVERSIDAD CENTRAL DE VENEZUELA
CONSEJO DE DESARROLLO CIENTIFICO Y HUMANISTICO

Proyecto n° PG-09-6016-2005

Caracterizacion de las enfermedades de depoésito lisosomal (Gaucher, Pompé y
mucopolisacaridos) mediante técnicas de biologia molecular

Responsable: Villalobos A., Jacobo J.

Etapas cumplidas / Etapas totales 1/1

Especialidad: Nefrologia

Resumen: El proyecto estd destinado a conocer algunas caracteristicas clinicas y el diagnostico
enzimatico y molecular de las enfermedades de depdsito de lisosoma (EDL). Tales enfermedades
son desoOrdenes caracterizados por deficiencia de una sola enzima lisosomal y la consecuente
acumulacioén de su sustrato en el organelo. Con el desarrollo del proyecto logré conocer algunas
caracteristicas clinicas de los pacientes venezolanos. Una vez determinados los niveles enzimaticos
de la alfa-galactosidasa y la beta-glucocerebrosidasa, en gota de sangre sobre papel de filtro, que se
llevé a cabo mediante técnica de PRC, se obtiene como resultado tangible la mutacion de novo (en
un paciente) que consiste en el cambio de una base guanina por adenina. Posteriormente diagnostica
en cuatro pacientes con enfermedad de Fabry: heterocigotos delta- 358 en el axén 7 de un mismo
grupo familiar y una mutacién de un paciente con enfermedad de Gaucher (mutacién IVS2 + 1G a
(GEN-GBA) en carécter heterocigoto.
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