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Resumen Las enfermedades de depósito lisosomal son errores congénitos del metabolismo
originados por la deficiencia hereditaria de hidrolasas lisosomales, causando un acúmulo pro-
gresivo de moléculas complejas que no pueden degradarse. El diagnóstico definitivo de estas
patologías consiste en la determinación de la actividad enzimática específica en leucocitos,
fibroblastos u otros tipos celulares, además del diagnóstico molecular. Estos métodos son com-
plejos y presentan incomodidades para los pacientes. En los últimos años, la determinación de
la actividad enzimática en muestras de sangre seca recogida sobre papel ha facilitado enorme-
mente tanto la toma de muestras, su envío a los centros de referencia, así como la manipulación
de las mismas.

En este trabajo, presentamos la determinación de la actividad enzimática �-galactosidasa
en muestras de sangre seca recogida sobre papel, como un parámetro de gran utilidad que nos
asegura la estabilidad de la muestra remitida a los laboratorios para el diagnóstico de cualquier
tipo de enfermedad lisosomal.
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Abstract The lysosomal storage diseases are inborn errors of the metabolism originated by
the hereditary deficiency of lysosomal hydrolases, which cause a progressive accumulation of
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complex molecules that cannot be degraded. Besides the molecular diagnosis, the definitive
diagnosis of these pathologies consists of the determination of specific enzymatic activities in

leukocytes, fibroblasts or other types of cells. These methods are complex and may be incon-
venient for the patients. In the last few years, the determination of enzymatic activity in dried
blood specimen (DBS) has facilitated sampling, their shipment to the reference laboratories,
as well as their manipulation.

∗ Autor para correspondencia.
Correo electrónico: luism.jimenez.sspa@juntadeandalucia.es (L.M. Jiménez Jiménez).

1888-4008/$ – see front matter © 2010 AEBM, AEFA y SEQC. Publicado por Elsevier España, S.L. Todos los derechos reservados.
doi:10.1016/j.labcli.2011.04.001

dx.doi.org/10.1016/j.labcli.2011.04.001
http://www.elsevier.es/LabClin
mailto:luism.jimenez.sspa@juntadeandalucia.es
dx.doi.org/10.1016/j.labcli.2011.04.001
webmaster
SociosAEFA


	La actividad ß-galactosidasa como indice de control de calidad de la muestra de sangre seca recogida sobre papel
	Introduccin
	Material y metodos
	Resultados
	Discusin
	Bibliografía




