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Enfermedad de Niemann-Pick

Niemann-Pick disease
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Una joven de 23 anos, hija de padres europeos,
totalmente asintomatica, diagnosticada de
enfermedad de Niemann-Pick se tomo6 una
radiografia de térax por haber tenido contacto
con varios pacientes con tuberculosis. En la
radiografia de torax se aprecia la presencia
de un patrén micronodular a predominio de
las bases (Figura 1), lo que se confirma en la
tomografia de térax (Figura 2).

En la enfermedad de Niemann-Pick, en la
radiografia de térax, puede hallarse hasta en
90% de los afectados el patrdn intersticial aqui
presentado, que se observa hasta en 98% de los
casos si se toma una tomografia de torax.

En la enfermedad de Niemann-Pick se
presentan depdsitos de esfingomielina en
diferentes organos. En los tipos Ay B de esta
enfermedad autosémica recesiva hay una
deficiencia primaria de la actividad de la
esfingomielinasa acida, y en el tipo C hay un
procesamiento celular y transporte alterado
de las lipoproteinas del colesterol de baja
densidad (LDL). Es una enfermedad muy rara,
pues estas mutaciones genéticas se presentan
en 1 de cada 250 000 personas para los tipos A
y B,y en 1 de cada 150 000 europeos para la de
tipo C. En las formas mas graves, los pacientes
fallecen en los primeros afnos de vida por los
trastornos neurologicos que desarrollan o en
insuficiencia respiratoria.
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