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RESUMEN

Manejo de Ilas alteraciones del metabolismo de Ilos
carbohidratos

INTRODUCCION

La glucosa es el unico monosacarido utilizado por el cuerpo humano para
producir ATP a través del glicdlisis y el ciclo de Krebs. Aunque rara vez se
consume glucosa pura en la dieta, otros carbohidratos como fructosa,
galactosa, lactosa, sacarosa y almidon deben ser convertidos en glucosa en el
higado para ser metabolizados. Si hay un defecto genético en este proceso de
conversion, se pueden acumular productos intermedios téxicos y se pierde una
importante fuente de energia, especialmente si el glucégeno no puede liberar

glucosa.

GLUCOGENOSIS (GSD)

Las células animales almacenan glucosa en forma de glucégeno, una
macromolécula compuesta por 20,000 a 30,000 unidades de glucosa, que se
encuentra principalmente en el musculo y el higado. El musculo esquelético
alberga aproximadamente dos tercios del glucégeno total, utilizandolo como
combustible para si mismo, mientras que el higado libera glucosa en la sangre
para mantener niveles adecuados de glucemia durante el ayuno. Las
glucogenosis (GSD) son enfermedades hereditarias resultantes de deficiencias
genéticas que afectan la degradacion y sintesis del glucégeno, provocando
dificultades para movilizar y utilizar estos depésitos. Se dividen en tres grupos:
hepaticas, musculares y generalizadas, con sintomas que varian desde
hepatomegalia hasta debilidad muscular. Algunas GSD son susceptibles a
tratamiento dietético debido a un aumento del glucégeno intracelular por
deficiencias enzimaticas, como la GSD tipo I (deficiencia de glucosa 6-fosfatasa)
y la GSD tipo lll (deficiencia de amilo-1,6-glicosidasa). El tratamiento se centra
en mantener niveles 6ptimos de glucemia que simulen la produccidon
endégena de glucosa.

Los lactantes pueden ser alimentados con leche materna o formulas sin lactosa
y sacarosa cada 2-3 horas, o mediante alimentacion nasogastrica continua
durante la noche. A partir de los 4 meses, se introduce la alimentaciéon
complementaria con almidones precocinados como arroz y maiz, siguiendo



una secuencia similar a la de un lactante normal. La dieta debe consistir en un
60-70% de carbohidratos, 10-15% de proteinas y 20-30% de grasas, priorizando
carbohidratos complejos de absorcion lenta, como arroz y avena, mientras se
limita el consumo de sacarosa, fructosa y lactosa. Debido a la restriccion de
ciertos alimentos, es importante utilizar suplementos de vitaminas y minerales
para asegurar un crecimiento y desarrollo adecuados.

MENSAJES PARA RECORDAR

Es fundamental monitorizar los niveles de glucemia en pacientes con
requerimientos especificos de glucosa para evitar tanto el exceso, que puede
causar fluctuaciones y aumentar el riesgo de hipoglucemia y obesidad, como
la insuficiencia, que puede provocar hiper lactacidemia y retraso en el
crecimiento. Se permite un aumento de lactato hasta 5-6 mmol/L, ya que este
puede ser utilizado como fuente de energia alternativa. Si la férmula infantil no
mantiene niveles adecuados de glucemia, se puede enriquecer con polimeros
de glucosa. A pesar de que las hecesidades de glucosa son menores durante la
noche, es crucial mantener la administracion continua. Muchos pacientes se
benefician de una gastrostomia, excepto aquellos con GSD Ib debido a
complicaciones. La alimentacién nocturna debe comenzar una hora después
de Ia dltima tomayy, a partir del afo, se puede utilizar una soluciéon de polimeros
de glucosa. Pequenas cantidades de alimentos ricos en almidon son suficientes
para cubrir las necesidades glucémicas, y el uso de almidén crudo mejora el
control metabdlico sin requerir un seguimiento estricto. Sin embargo, no se
debe mezclar con azulcares para evitar respuestas insulinicas elevadas. Un
tratamiento dietético adecuado no previene complicaciones a largo plazo, pero
si reduce la morbimortalidad y mejora la calidad de vida.

EIM DEL MEABOLISMO DE LA GALACTOSA

La galactosa es un monosacarido presente en la leche, que se convierte en
glucosa-1-fosfato en el higado. Las deficiencias enzimaticas mas comunes son
GALK, que causa cataratas bilaterales, y GALT, responsable de la galactosemia
clasica. Esta ultima se manifiesta en las primeras semanas de vida con sintomas
como vomitos, diarreas, letargia e ictericia progresiva, ademas de disfuncion
hepatica y renal.

El diagnéstico se confirma al detectar el déficit enzimatico. El tratamiento
esencial es la eliminacion total de la galactosa de la dieta de por vida, evitando
principalmente la leche y productos lacteos, asi como otros alimentos y
medicamentos que contengan galactosa.



EIM DEL METABOLISMO DE LA FRUCTOSA

Existen dos defectos genéticos en el metabolismo de la fructosa: la fructosuria
esencial, que es benigna y asintomatica, y la intolerancia hereditaria a la
fructosa (IHF), que puede causar danos hepaticos y renales al consumir
fructosa o sacarosa. La IHF se presenta con sintomas como vomitos, shock y
diarrea crénica, y se diagnostica mediante analisis genéticos.

El tratamiento para la IHF es una dieta estricta sin fructosa, sacarosa y sorbitol
de por vida, ya que incluso pequenas cantidades pueden provocar dolor
abdominal y retraso en el crecimiento. La fructosa se encuentra en frutas, miel
y muchos productos alimenticios, mientras que la sacarosa esta presente en
azucares, jarabes y refrescos.
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