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Metabolismo de la Glucosa:

La glucosa es esencial para el metabolismo humano, ya que
es el unico monosacarido capaz de generar ATP en todos los
tejidos corporales. Aunque la glucosa pura no suele ser la
principal fuente dietética, otros carbohidratos como fructosa,
galactosa, lactosa, sacarosa y almidon se convierten en
glucosa en el higado para su metabolizacion. Alteraciones
genéticas en estos procesos pueden causar acumulacion de
productos intermedios toxicos, comprometiendo la produccion

energeética.
Glucogenosis (GSD):

Las glucogenosis son enfermedades hereditarias relacionadas
con defectos enzimaticos que afectan la sintesis y degradacion
del glucégeno, causando acumulacion intracelular. Se
clasifican en tres grupos principales segun las manifestaciones

clinicas:

1. Hepéaticas: Hepatomegalia e hipoglucemia.
2. Musculares: Fatiga y debilidad.
3. Generalizadas: Con sintomas hepaticos, musculares y

cardiacos.



El tratamiento se basa en mantener niveles estables de
glucemia con un aporte constante de glucosa exdgena,
ajustando la dieta segun la edad y actividad del paciente.
Incluye carbohidratos complejos, suplementos vitaminicos y

uso de almidén crudo como fuente prolongada de glucosa.
Requerimientos Dietéticos:

La dieta debe aportar 60-70% de carbohidratos, 10-15% de
proteinas y 20-30% de grasas, minimizando sacarosa Yy
lactosa. En lactantes, se utilizan férmulas sin lactosa o
alimentacion continua. Con la edad, se introducen alimentos
ricos en carbohidratos complejos y almidén crudo. A pesar de
un manejo estricto, pueden surgir complicaciones como

adenomas hepaticos, enfermedad renal y osteopenia.
EIM del Metabolismo de la Galactosa

La galactosa, un monosacarido presente principalmente en la
leche (como lactosa), se metaboliza a glucosa-1-fosfato en el

higado. Las principales deficiencias enzimaticas incluyen:
a) Déficit de Galactoquinasa (GALK):

. Manifestacion clinica: Cataratas bilaterales, sin otros

sintomas sistémicos.



. Patogenia: Acumulacion de galactosa convertida en

galactitol en los tejidos.
b) Déficit de Galactosa-1-fosfato-uridil-transferasa (GALT):

. Enfermedad: Galactosemia clasica.
. Sintomas:

- En neonatos: vomitos, diarrea, ictericia, letargia, y
hepatomegalia.

- Complicaciones: Disfuncién hepatica
(hiperbilirrubinemia, alteracion de la coagulacion) y
renal (tubulopatia proximal).

. Diagnoéstico: Deteccion del déficit enzimatico en
eritrocitos y cuerpos reductores en orina.

. Tratamiento: Eliminacion estricta y permanente de la
galactosa en la dieta (evitar leche, productos lacteos y

aditivos con galactosa).
EIM del Metabolismo de la Fructosa

La fructosa, presente en frutas, miel y alimentos procesados,

sigue dos rutas principales, con defectos asociados:
a) Fructosuria Esencial:

. Causa: Déficit de fructoquinasa.



. Curso clinico: Asintomatico y benigno.

. Tratamiento: No requiere intervencion.
b) Intolerancia Hereditaria a la Fructosa (IHF):

. Causa: Déficit de aldolasa B.
. Sintomas:
o Aguda: Vomitos, shock, fallo hepatico y ascitis tras
ingesta de fructosa.
o Subaguda: Vomitos intermitentes, diarrea cronica,
desnutricion y dafio hepatico progresivo.
o Alteraciones analiticas: Hipoglucemia,
hipertransaminasemia, hipofosfatemia, y tubulopatia

proximal (sindrome de Fanconi).

. Tratamiento: Evitacion total de fructosa, sacarosa y
sorbitol. Incluye frutas, miel, edulcorantes, jarabes y

algunos productos comerciales.



