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La glucosa es el tinico monosacarido que puede emplearse para la obtenciéon de ATP en el
metabolismo celular del ser humano, de manera que todos los tejidos corporales utilizan
glucosa para la produccion de energia a través de la glicolisis y ciclo de Krebs.
GLUCOGENOSIS (GSD).

Las glucogenosis (GSD) son un grupo de enfermedades hereditarias que estan causadas por
deficiencias genéticas que afectan a la degradacion del glucogeno, la glucolisis, e incluso a
su sintesis. Las manifestaciones clinicas derivan de la dificultad de los tejidos de movilizar y
utilizar los depdsitos de glucdgeno. tres grupos principales:

las glucogenosis hepaticas (hepatomegalia, alteracion en la regulacion de la glucemia en el
periodo postabsortivo, hipocrecimiento); glucogenosis musculares (debilidad muscular,
fatigabilidad precoz al ejercicio, dolor muscular, contracturas); y glucogenosis generalizada
(con manifestaciones hepaticas, musculares y cardiacas). El tratamiento fundamental en este
grupo de enfermedades es mantener unos niveles Optimos de glucemia simulando las
demandas endogenas de producciéon de glucosa, que en personas sanas son el resultado de la
glucogenolisis y la gluconeogénesis, tan ajustadas como podamos durante el dia y la noche.
Lo principal es prevenir la hipoglucemia, responsable de las manifestaciones clinicas y
bioquimicas en estos trastornos y de sus complicaciones. Para ello es necesario disponer de
una fuente exdgena constante de glucosa diurna y nocturna. La cantidad de glucosa a
administrar estd basada en la tasa de produccion enddgena de glucosa tedrica, que define la
cantidad minima apropiada para evitar que se activen los mecanismos contra reguladores de
la hipoglucemia. Los requerimientos de glucosa disminuyen con la edad y también son
menores durante la noche.

EIM DEL METABOLISMO DE LA GALACTOSA.

La galactosa es un monosacarido presente en la alimentaciéon humana, sobre todo en la leche
(como lactosa), que se metaboliza rapidamente a glucosa-1- fosfato en el higado.

Las deficiencias enzimaticas mas frecuentes son las de GALK (galactoquinasa) y de GALT
(galactosa-1-fosfato-uridil-transferasa). La primera tiene como Unica manifestacion la
aparicion de cataratas bilaterales, y la segunda produce la galactosemia clasica, cuya
patogenia no es bien conocida pero en la que los aumentos de galactitiol y de galactosa-1-

fosfato son probablemente los responsables de las cataratas y dafio hepatorrenal.



La galactosemia cléasica constituye una enfermedad grave cuyos sintomas aparecen en las
primeras semanas de vida tras la ingestion de lactosa con vomitos, diarreas, desmedro,
letargia, ictericia progresiva, comprobandose analiticamente disfuncion hepatica
(hipertransaminasemia, hiperbilirrubinemia, alteraciones de la coagulacion) y renal
(tubulopatia proximal: acidosis hiperclorémica, glucosuria, albuminuria y aminoaciduria),
asi como galactosuria (presencia de cuerpos reductores en orina). El tratamiento mas
importante en el manejo inicial de estos pacientes es la supresion inmediata de todas las
fuentes de galactosa de la dieta ya que salva la vida del paciente.

EIM DEL METABOLISMO DE LA FRUCTOSA.

Se conocen dos defectos genéticos del metabolismo de la fructosa: la fructosuria esencial o
benigna por déficit de fructoquinasa y la intolerancia hereditaria a la fructosa (IHF)
por déficit de aldolasa B. En el primer caso es un trastorno asintomatico y benigno que no
requiere ningln tratamiento, mientras que en la intolerancia hereditaria a la fructosa aparecen
sintomas de dafio hepatico y renal muy similares a la galactosemia clasica cuando se
incorpora a la dieta fructosa y/o sacarosa. Segun la cantidad de fructosa y/o sacarosa ingerida
la presentacion puede ser aguda, con vomitos, shock, hemorragias, ascitis, y fallo hepatico,
o bien una evolucion mas subaguda con vomitos intermitentes, diarrea cronica, y fallo de
medro. Desde el punto de vista analitico los pacientes presentan: hipoglucemia,
hipertransaminasemia, hipofosfatemia, hiperuricemia, hipermagnesemia y alteraciones de las
pruebas de coagulacion vitamina K dependientes. El tratamiento de la IHF es la exclusion de
la dieta de todas las fuentes de fructosa, lo que implica evitar todos los alimentos que
contengan fructosa, sacarosa y sorbitol durante toda la vida, pues incluso pequefias
cantidades de fructosa pueden dar lugar a dolor abdominal y vomitos, e incluso retraso del
crecimiento. El sorbitol constituye otra fuente de fructosa, y se encuentra en la fruta, verdura,

y como agente edulcorante en alimentos dietéticos.
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