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La diabetes tipo 1 se ha clasificado en dos tipos: “Diabetes inmunomediada”, en la
gue la destruccidén de las células beta produce la defi ciencia absoluta de insulina y

“diabetes idiopatica”, sin evidencias de autoinmunidad
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Se denomina diabetes mellitus al
grupo de enfermedades
metabdlicas caracterizadas por
hiperglucemia resultante de
defectos en la secrecion y/o accién
de la insulina.

extraccion en relacion con las comidas.

P.T.0.G.) >/= 200 mg/dL

Presencia de sintomas clinicos y glucemia plasmatica >/= 200
mg/dL (11.1 mmol/L), independientemente de la hora de

Glucemia plasmatica en ayunas >/ =126 mg/dL (7.0 mmol/L).

Glucemia plasmatica a los 120 minutos, en la prueba de
tolerancia oral a la glucosa (glucosa, 1.75 g/kg, maximo 75 g -

Tratamiento En el tratamiento de los nifios diabéticos, son importantes la
alimentacidn, el ejercicio fisico, la insulinoterapia y el autocontrol, al cual
se llega mediante una educacidn diabetoldgica intensa.

se debe a la herencia de
cualquiera de un gran numero de
alelos anormales, de gen que
codifica su sintesis

tario recesivo ligado al cromosoma X,
cuyo efecto primario consiste en la
disminucién de la produccion de la

enzima G-6-PD en los glébulos rojos.«

Esto produce hemdlisis y anemia de
tipo hemolitica aguda, o esferocitica
crénica.

Dx determinacion de los niveles
de la enzima glucosa-6-fosfato-
fosfatasa

El tratamiento de eleccidn para evitar la hipoglucemia y la acidosis
lactica, es la ingestion de glacidos cada 3 ¢ 4 horas, que en los nifios
debe administrarse por sonda nasogastrica durante la noche

Irfecta la formacion y utilizacién del glucogeno, dando
lugar a concentraciones, o estructuras anormales del

mismo
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Estd causada por un déficit congénito de la enzima
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| glucosa-6-fosfatasa en higado, rifidn e intestino.
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La galactosemia es la incapacidad del organismo para utilizar (metabolizar)
el azucar simple o galactosa (que causa la acumulacién de galactosa 1
fosfato), que alcanza altos niveles en el organismo y causa lesiones al
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El diagndstico preliminar de la galactosemia, se realiza
demostrando la presencia de una sustancia reductora, en varias
muestras de orina, recogida mientras el paciente es alimentado con

leche materna, leche de vaca o leche artificial que contenga lactosa.

Suelen presentar
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Dificultad en |a alimentacion

todos los

Tx excluir la galactosa de su dieta, en una fase temprana de la vida.
Una vez que se ha diagnosticado la enfermedad, se realiza un .
tratamiento que consiste en la abstinencia estricta del consumo de
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Aunque se han descrito casos de hipoparatiroidismo de origen autoinmune de forma aislada,
este tipo de hipoparatiroidismo generalmente forma parte del sindrome poliglandular
autoinmunitario de tipo 1 de herencia autosdmica recesiva. Esta causado por mutaciones en el
gen regulatorio autoinmunitario (AIRE), que ejerce un rol esencial en el desarrollo de la
tolerancia inmunitaria, ya que regula |la apoptosis de lascélulas T drgano-especificas en el timo.

Se expresa en el timo, los ganglios S
linfaticos, el pancreas, el cdrtex N o
adrenal y en el higado fetal. Las
prin  cipales  manifestaciones
clinicas de este sindrome incluyen
la triada clinica clasica de
candidiasis mucocutanea cronica

oidism
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PASTO N

Una causa excepcional, aunque importante, de

hipocalcemia en la infancia es la hipomagnesemia, aunque en
este caso el hipoparatiroidismo es siempre transitorio ya que la
hipofuncion paratiroidea desaparece una vez que se han
corregido los niveles de magnesio plasmaticos. El magnesio es un
cofactor esencial para la secrecién de la PTH y para la activacion
del receptor de la PTH. La hipomagnesemia puede ser secundaria
a rastornos de la absorcidn intestinal del magnesio o a defectos
del tubulo renal que determinan su pérdida urinaria. El calculo del
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Las manifestaciones clinicas generalmente aparecen con
valores inferiores a 7,2 mg/dl, aunque algunos pacientes
pueden permanecer asintomaticos con niveles mucho mas
-~ =& bajos
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2. HIPOCALCEMIA
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METABOLICOS

Hipocalcemia familiar

con hipercalciuria

La hipocalcemia se define como la disminucién del calcio
sérico por debajo del limite inferior de la normalidad (menos
de 8,5 mg/dl en el caso del calcio total y menos de 4 mg/dl de
calcio iénico).

Hipoparatiroidismo

causa relativamente frecuente de
hipoparatiroidismo neonatal esta determinada por la
existencia de hipercalcemia materna durante a
gestacion, que en general es secundaria
hiperparatiroidismo primario materno por un
adenoma paratiroideo. Las manifestaciones clinicas
suelen presentarse a partir del cuarto dia de vida,
para desaparecer en semanas O meses, con

Esta enfermedad de herencia autosdmica dominante
esta causada por mutaciones activadoras del gen que
codifica el receptor-sensor sensible al calcio que
determinan una ganancia de funcion




La activacion del receptor a nivel renal produce una excrecion
urinaria excesiva de calcio. Aunque algunos pacientes inician la
sintomatologia clinica en el periodo neonatal, es frecuente que
permanezcan asintomaticos, con grados moderados de
hipocalcemia, y que solo en situaciones de estrés, como en los
procesos febriles, manifiesten convulsiones y crisis de tetania. El
tratamiento




