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INTRODUCCION

La galactosemia es una enfermedad metabodlica hereditaria rara que afecta la capacidad
del cuerpo para procesar correctamente la galactosa, un azicar simple presente en la
leche y otros productos lacteos. Esta condicion se debe a una deficiencia en una de las
enzimas responsables de metabolizar la galactosa, principalmente la galactosa-1-fosfato
uridiltransferasa (GALT). La acumulacion de galactosa o de sus productos toxicos en el
organismo puede provocar dano en varios organos, especialmente en el higado, los
rinones, los 0jos y el sistema nervioso central. Si no se diagnostica y trata a tiempo, la
galactosemia puede llevar a complicaciones graves como retraso en el desarrollo,
cataratas, cirrosis hepatica e incluso la muerte en los primeros anos de vida. El
diagnodstico temprano, mediante pruebas de deteccion neonatal, y el manejo adecuado,
gue incluye una estricta dieta sin galactosa, son fundamentales para mejorar la calidad
de vida de los pacientes. A pesar de los avances en el tratamiento, la galactosemia sigue
siendo un desafio médico y social debido a la necesidad de un manejo constante y la

falta de cura definitiva.



Causas

m La Galactosemia ocurre cuando tiene lugar un cambio (mutacion) en
los que fabrican una enzima gque descompone la galactosa.
Para tener Galactosemia, un niNo tiene que heredar dos genes de la
Galactosemia, uno de cada uno de sus padres.

m En la Galactosemia, la galactosa y otros productos secundarios se van
acumulando en la sangre. Esto puede lesionar células y partes del

cuerpo.



https://kidshealth.org/es/parents/about-genetics.html

Sintomas

m Convulsiones.

m Irritabilidad.

m Letargo.

m Alimentacion deficiente; el bebé se niega a tomar formula que contenga leche.
m Poco aumento de peso.

m Coloracion amarillenta de la piel y de |a esclerdtica (ictericia)

m Vomito.




Tratamiento

m La Galactosemia se trata eliminando por completo de la dieta del nino afectado
todos aquellos alimentos que son fuente de galactosa, es decir, la leche y todos los

productos lacteos. La galactosa esta presente tanto en la leche materna
humana como en las férmulas para lactantes a base de leche de vaca, por

tanto, después del diagnostico, los bebés suelen ser alimentados con una
formula infantil a base de soja.




Diagnostico

m La Galactosemia se puede diagnosticar tempranamente mediante el tamiz neonatal
que se le realiza al neonato entre el tercer y quinto dia de nacido.




Prevencion

m Conocer los antecedentes familiares es de gran ayuda. Si usted tiene
antecedentes familiares de galactosemia y desea tener hijos, la asesoria genética
le ayudara a tomar una decision sobre el embarazo y las pruebas prenatales.

Una vez que se hace el diagndstico de galactosemia, se recomienda la asesoria
geneética para otros miembros de la familia.




Conclusion

m La galactosemia es un trastorno metabolico significativo que requiere atenciony
comprension adecuadas para garantizar el bienestar de quienes lo padecen. A
través de un diagndstico temprano y un manejo dietético riguroso, es posible
prevenir muchas de las complicaciones graves asociadas con esta enfermedad. Sin
embargo, la galactosemia no solo afecta la salud fisica de los pacientes, sino
también su calidad de vida y la de sus familias. Por ello, es crucial fomentar la
educacion y la conciencia sobre esta condicion, asi como apoyar la investigacion
para el desarrollo de tratamientos innovadores. En ultima instancia, una
combinacion de atencion médica, intervencion nutricional y recursos comunitarios
puede marcar la diferencia en la vida de las personas afectadas por la
galactosemia, permitiéndoles llevar una vida mas saludable y plena.
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