INFORMACION A PACIENTES

,Qué son los errores congénitos del metabolismo (ECM)?

Son enfermedades genéticas basadas en la alteracion de una proteina o de

una enzima que provoca el bloqueo de un proceso o via metabolica.

Son enfermedades que, consideradas individualmente son raras, pero que
consideradas en su conjunto y, dada la creciente descripcion de nuevas
enfermedades (actualmente se conocen mas de 2000 defectos genéticos
diferentes), no son infrecuentes. Se estima su incidencia en conjunto en

1/800 recién nacidos vivos.

Muchos ECM no se manifiestan clinicamente al nacimiento, siendo el debut clinico posterior, con frecuencia ante una situacion catabdlica como una infeccion.
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