
CUADERNO DEL ALUMNO TEMA 6. 

GENOPATÍAS : METABOLOPATÍAS

BIOPATOLOGÍA INFANTOJUVENIL EN NEES 

Grado en Logopedia 



1. Definir: 

 

- Ruta metabólica 

 

 

 

- Enfermedades congénitas del metabolismo 

 

 

 

- Metabolito 

 

 

 

- Metabolismo 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



2. Explica la herencia genética de los ECM 

 

 

 

 

 

 

3. Los ECM están dentro de lo que se conoce como 

Enfermedades Raras. Investiga sobre lo que es. 

 

 

 

 

 

4. Une el rasgo a su ECM 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

RASGO  METABOLOPATÍA 

Aminoacidopatías 

Mucopolisacaridosis 

Esfingolipidosis  

Olor del sudor 

Deformidades 

esqueléticas 

Olor del pis 

Hepatomegalia 

Rasgos faciales toscos 

Manchas color cereza en 

ojo Retroceso del desarrollo 



 

 

 

 

 

 

 

5. Explica la diferencia entre enfermedad por acumulación y 

enfermedad por carencia. 

 

 

 

 

 

6. Pon un ejemplo de enfermedad para cada grupo de ECM y 

haz una breve descripción 

 

 

 

 

 

 

 

7. Haz una línea del tiempo que recoja la evolución del 

desarrollo de la enfermedad. 



 

 

 

 


