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: - Sensibilidad al resplandor
El Sindrome de Hermansky-Pudlak : N
(HPS) es un tipo de albinismo que incluyé Agudeza visual reducida - 20/60 a 20/400.

sintomas relacionados con la sangre y quroblemas Sanguineos
pulmones. HPS también puede incluir

enfermedades inflamatorias de los intestinos 6  Los problemas de HPS resultan de un mal
de los rifiones. Estos problemas varian dhdncionamiento de las plaguetas sanguineas
intensidad de persona a persona. Como a lbstas son las células pequefias que se juntan
profesionales de la salud se les hace difidi#pan los canales que contienen sangre y qu
reconocer HPS con examenes normales @@n danados en cortaduras, raspaduras,

sangre, es importante promover eMmoretones. Las plaquetas sanguineas carece

conocimiento sobre este sindrome. de cuerpos gruesos. Esto es lo que se necesi
JRara que las plaquetas sanguineas se queds

ntas y contengan las substancias quimica:

Aunque HPS ha sido estudiado con m
frecuencia entre los Puerto Riquefios, af

] : necesarias.
sindrome puede ocurrir en todo el mundo. Fue
reconocido primero entre dos individuos La tendencia de HPS para sangrar no e

Checoslovacos en 1959. Cualquier nifio cogrande y moretones que aparecen facilmente «
albinismo que facilmente muestra moretonesangrados de la nariz quizas no significa que
sangra inusualmente de la nariz o muestgs HPS. A veces la pérdida de sangre es seve

diarrea con sangre se debe sospechar que puedano la de una operacion 6 en un parto. El usc
tener HPS. de aspirinas o sustancias con aspirinas pued

: . empeorar el problema.
El color de la piel y cabello varian en P P

HPS y se pueden parecer a cualquier tipo de  Los examenes usuales que usan los
albinismo. Algunos con HPS pueden tener pigloctores para detectar problemas de
blanca 6 color crema como en el albinismo Tipeoagulacién normalmente mostraran resultados
1. Otros pueden tener pecas y pelo amarillof®@rmales de HPS. Estos examenes que puede
café claro. Pocos con HPS pueden tener cabefier normales incluyen tiempo protrombino

café oscuro y piel con pigmento claro como giprothrombin time - PY, tiempo parcial
tuvieran albinismo ocular. tromboplastino fjartial thromboplastin time-

El color de ojos varia de café a azul. LosP-D’ y cuenta de plaquetas sanguineas. Ur

problemas oculares son similares a los que
tienen otros tipos de albinismo:



examen de pérdida de sangre puede tomar mésatamientos par&rohn’s diseaseno sirven
tiempo pero usualmente sale normal. para esta enfermedad. En algunos casos |
perdida de sangre es tan severa que hasta

Algunos individuos con HPS que tienen _ _ AHE e
Aecesita transfusiones de sangre 6 cirugia.

problemas severos sanguineos también tiene
pocas cantidades del factor von Willebrand, La causa de estos problemas pulmonare:
gue hace que la sangre se coagule. Si el factog intestinales parece venir de urefoid” 6
von Willebrand esta bajo 70%, el riesgo de material amarillo que se encuentra en mucha:
sangrar es alto. El factor von Willebrand puedepersonas con HPS. Todavia no se ha
ser medido con un examen de sangre. encontrado la causa exacta de este materia

El diagnostico de HPS no es hecho enNuevos descubrimientos han identificado un
clinicas, hospitales, 6 laboratorios usuales. Emgen para HPS en el cromosoma numero 10
este examen las pruebas de sangre sopero no todos con HPS tienen este gen. El gel
examinadas bajo un microscopio de electron.parece controlar la produccién de sustancias
En HPS las plaquetas de sangre contienen muguimicas de proteinas que se encuentran en |
pocas 0 ninguna cantidad de cuerpos densosnembranas de paquetes pequefios dentro c
Para saber como se lleva a cabo este examemas ceélulas. Entre estos paquetes estan la
contacte a l&Red de HPS (HPS Network) lisosomas que trabajan para limpiar las células
vease abajo. gue se envejecen.

Enfermedad de los Pulmones La Severidad Varia

HPS también incluye enfermedades de Uno de los aspectos mas dificiles de
los pulmones. Muchos con HPS tienen fibrosisHPS es que su camino es imprevisible. La
pulmonaria. Esto significa que cicatrices seriedad de los problemas sanguineos vari
aparecen en el tejido de los pulmones, ymucho en HPS, desde moretones chicos hast
restringen la inflacién de los pulmones. Los hemorragias serias que amenazan la vida
problemas de los pulmones se empeoran colgunos niflos han tenido operaciones como
el tiempo. La Espirometria, que significa la el de reemplazar los tubos auditivos que har
cantidad de aire medida cuando una personaesultado en problemas sanguineos. L&
sopla en una maquina, puede mostrar unenfermedad de los intestinos usualmente no s
problema en los pulmones antes que aparezcdesarrolla hasta la adolescencia, aunque e
en examenes de rayos-X del pecho. casos severos puede aparecer en infantes. L

_ enfermedad de pulmones no se desarrolla hast
Enfermedad Inflamatoria de que la persona llega a ser adulta.

los Intestinos Como su seriedad y sintomas varian

Otro problemas del Sindrome de tanto, y como es una enfermedad que mucho
Hermansky-Pudlak es la inflamacion de los doctores ni la conocen, las personas cor
intestinos, que puede causar diarrea con sangr@lbinismo necesitan saber sobre HPS. Los
6 dolores abdominales. Los problemas de loghifios con albinismo no deben tomar aspirinas.
intestinos en HPS son similares a los de laES importante informarles sobre este sindrome

enfermedad crénica llamada “Enfermedad dea los profesionales de salud y decirles si su
Chron” (Crohn’s disease). Pero los nifio muestra sefiales como el de moretones



Si va a sostener una operacioén en la cual estaraMoleculares de Enfermedades Heredadas (The
bajo gran riesgo de pérdida de sangre. Metabolic and Molecular Bases of Inherited
Para comunicarse con familias con el SindromeP1€S€ase) 7th ed., McGraw Hill Inc. Health
de Hermansky-Pudlak: Professions Divi-sion, New York 1995. Este libro

Donna Appell, RN, President esta disponible en la mayoria de bibliotecas

The HPS Network medicas.
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