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En tractar dels aspectes diagnéstics i terapéutics dels enzims en Pe-
diatria, cal escollir aquells angles especificament pediatrics, sense que aixo
vulgui dir que no donem importancia als aspectes diagnostics i terapéutics
de la resta de I'enzimologia, també aplicables a la patologia infantil.
I P'angle especificament pediatric de I'enzimologia ve donat pels trastorns
congenits del metabolisme.

BEADLE i TATUM (1941) demostraren que un gen controla la formacié
d’un enzim, i que la mutacié d’un gen pot determinar la pérdua de I'acti-
vitat d'un enzim, i en conseqiiéncia determinar un bloqueig més o menys
complet de la sintesi que aquest controla.

Revisaré rapidament les malalties hereditaries del metabolisme en el
nen en l'aspecte enzimatic.

La galactosémia es manifesta des de la primera setmana de la vida, dies
després del comengament de I'alimentaci6 lactia, amb trastorns digestius,
anoreéxia intensa, vomits i diarrea. La ictericia és constant i precog, i s’ac-
centua progressivament. El fetge és gros. Després es desenrotlla una cata-
racta. Hom fa el diagnostic en descobrir una galactosuria amb proteintria
i amb hiperaminoaciduria. La galactos¢émia resulta del bloqueig metabolic
de la transformacié de la galactosa en glucosa, per déficit d’'un enzim, de
la galactosa-1-fosfat-uridil-transferasa o bé P-Gal-transferasa. Aquest déficit
¢és determinable en els eritrocits i constitueix la prova més sensible i es-
pecifica de la galactosémia. En els casos que he pogut estudiar ha fet la
determinaci6 d’aquest enzim el professor HErs, de Lovaina.

El tractament es basa en la prescripcié d’un régim sense galactosa tan
aviat com es pugui, amb la qual cosa els trastorns van desapareixent.
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Les glicogenosis adopten tipus clinics diferents perqué la tesaurismosi
de glucogen pot afectar més el cor o el fetge o els musculs; aixo depén de
gens diferents. Ja en coneixem nou tipus, i n’existeixen probablement
d’altres. A I'examen clinic I'aspecte del nen és caracteristic: petit, cara
de nina i ventre voluminés. Els trastorns biologics observats en la forma
classica, hepatorenal, s6n conseqiliéncia més o menys directa del bloqueig
de la transformaci6 de la glucosa-6-fosfat en glucosa, per falta de I'acti-
vitat de la glucosa-6-fosfatasa. L’estudi anatomic i quimic del fetge en la
glucogenosi és caracteristic i I'estudi de l'activitat de la glucosa-6-fosfatasa
segons la técnica de Cori o bé la de HARRIs 1 OLMO demostra que l'activitat
enzimatica de la glucosa-6-fosfatasa és extremament reduida. En alguns
casos el quadre clinic és el d'una glucogenosi hepatica, perd I'activitat de
la glucosa-6-fosfatasa es normal. En la glucogenosi tipus III de Corr hi ha
un deficit d’amilo-1,6-glucosidasa, en el tipus IV de Cori hi ha un déficit
de I'amilo-1-4-1-6-transglucosidasa, etc., i encara hi ha altres formes en que
el deficit enzimatic no és conegut amb tota seguretat.

En altres anomalies del metabolisme (dels aminoacids aromatics, hi-
perplasies congénites de les suprarenals, anomalies del transport tubular,
diabetis insipides, esfingolipoidosis, gargoilismes, hipoglucémies congeni-
tes, etc.), la valoracié dels enzims no passa d’ésser una investigacié sense
fruits practics, de moment.

En el raquitisme cldssic, per manca de vitamina D, la sindrome biolo-
gica fosfocalcica és ben coneguda: hipofosfatémia, hiperfosfatas¢mia, cal-
cémia subnormal o baixa. Els valors de fosfatases sén molt variables i quan
hom administra vitamina D disminueixen lentament fins a normalitzar-se.
En els raquitismes congénits vitaminoresistents, el valor d’aquest enzim
varia. En el raquitisme hipofosfatémic familiar, el valor de les fosfatases
alcalines és moderadament elevat, generalment entre 15-25 u. Bodansky.

En la hipofosfatisia de Rathburn l'infant presenta grans deformitats
ossies i trastorns generals diversos amb retard de creixement. Radiologica-
ment les lesions s6n més aviat metafitiques, i es troben valors molt baixos
de fosfatases alcalines en el sérum. En la forma precog, els valors d’aques-
tes fosfatases en el sérum sén, generalment, inferiors a una unitat Bo-
dansky; com, també, s6n disminuides en els ossos.

En la fibrosi cistica de pincreas el malalt presenta trastorns digestius,
bronquials i una accentuada eliminaci6 d’electrolits per la suor. Hom fa
diagnostic de la insufici¢ncia enzimatica del pancreas per sondatge duode-
nal i determinacié fonamentalment de la tripsina. Si hi ha dubtes hom pot
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determinar també la quimotripsina, 'aminopeptidasa, la lipasa i I’ami-
lasa. Si es tracta d’un cas tipic no cal fer aquestes determinacions i n’hi
ha prou generalment amb la demostracié de I'augment d’electrolits en la
suor, principalment recollint la suor gracies a la diaforesi que produeix
la iontoforesi de pilocarpina. La terapéutica substitutiva amb ferments
pancreatics administrats per via oral i a grans dosis compensa la insufi-
ciéncia digestiva relativament, bé que és més important el tractament ade-
quat de la broncopneumopatia mucoviscidosica, com he pogut demostrar
en la casuistica de malalts estudiats en I'Institut d’Asmatologia de I'Hos-
pital de Sant Pau, dotze malalts en total.

Les investigacions ultimes d’absorcié intestinal com sén les proves de
sobrecarrega amb els disacarids corresponents al déficit enzimatic i a la
bidpsia peroral de mucosa intestinal amb el seu estudi macroscopic i mi-
croscopic i amb la determinacié d’aquestes formes de malabsorcié, han
obert el cami al coneixement de les denominades enzimopaties intestinals,
que es poden classificar fonamentalment en malaltia celiaca, intolerancia
a la lactosa i intolerancia a la sacarosa i a la isomaltosa. En un cas d’into-
lerancia a la lactosa en el curs d’una lambliasi intestinal, presentat per mi
a la Societat Catalana de Pediatria, el diagndstic es va fundar en les proves
de sobrecarrega a la lactosa d’una banda i a la glucosa i galactosa d’una
altra, aixi com a altres sucres. El tractament amb un antilambliisic acon-
seguf de guarir la malaltia diarreica cronica i a la vegada la normalitzacié
de les corbes de glucémia per sobrecarrega de lactosa.

En les ictericies neonatals cal pensar també que alguns casos sén deguts
al déficit de glucosa-6-fosfat deshidrogenasa o també a déficits d’altres fer-
ments (piruvatoquinasa, triosa-fosfat-isomerasa, etc.).

En I'anémia de Fanconi, el meu benvolgut mestre, s’ha demostrat re-
centment una disminucié de ’exoquinasa en els estrocits, leucocits i pla-
quetes.

Finalment en el mongolisme, RosNER i colaboradors diferencien la
trisomia per no disjuncié i la trisomia per translocacié amb la determi-
nacié de ferments diversos (fosfatases acides i alcalines, glucosa-6-fosfat
deshidrogenasa dels eritrocits, etc.) que estan molt augmentats en la disjun-
ci6 i no en la translocacié. Suposant que la no disjuncié s'observi en el
cas de mare d’edat avangada, hi haurd poc risc de tenir un altre fill mon-
golic en aquest cas, a I'inrevés del que s’esdevé en la translocacié de mares
joves amb ferments normals.



