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Manejo De alteracicnes Del

Metabolismoe De Los Carbohidratos

La galactosa es un monosacarido principalmente encontrado en la leche en forma
de lactosa, que se convierte rapidamente en glucosa-1-fosfato en el higado. Las
deficiencias enzimaticas en el metabolismo de la galactosa son comunes, siendo las
mas frecuentes las de GALK (galactoquinasa) y GALT
(galactosa-1-fosfato-uridil-transferasa). La deficiencia de GALK se manifiesta
unicamente con cataratas bilaterales, mientras que la deficiencia de GALT causa
galactosemia clasica, una enfermedad grave con sintomas que aparecen en las
primeras semanas de vida tras la ingestion de lactosa, incluyendo vomitos,
diarrea,desmedro, letargia, ictericia progresiva y disfuncion hepatica y renal.

Los analisis clinicos revelan hipertransaminasemia, hiperbilirrubinemiay
alteraciones en la coagulacién, asi como galactosuria, que indica la presencia de
cuerpos reductores en la orina. El diagndstico se confirma con la medicion de la
actividad enzimatica en hematies.

El manejo inicial mas importante es la eliminacién inmediata de todas las fuentes
de galactosa en la dieta, que debe ser permanente, dado que la leche y sus
derivados son las principales fuentes de este monosacarido. Ademas, se debe
considerar la galactosa presente en medicamentos y productos comerciales.

Se destacan algunos mensajes clave: ante sospechas de problemas en el
metabolismo de la galactosa, se debe suspender la leche de inmediato y luego
investigar el diagndstico. También es crucial evitar transfusiones en pacientes hasta
contar con un diagndstico claro ya que podria interferir con la medicion de
actividad enzimatica. Para recién nacidos, se propone el uso de féormulas sin
lactosa, preferiblemente de soja, debido a que las férmulas a base de proteinas
animales pueden contener lactosa. A medida que se introduce la alimentacion
complementaria, surgen desafios para mantener una dieta sin galactosa debido
aldesconocimiento del contenido de este monosacarido en los alimentos.

La galactosa se presenta en dos formas en los alimentos: ligada mediante enlaces a
y B, encontrandose en visceras animales, ciertos cereales y legumbres, asi como en
frutas. Se menciona que no existe una dieta completamente libre de galactosay



que el cuerpo humano produce galactosa endégenamente. Es fundamental la
eliminacion de productos lacteos de la dieta, pero esto puede provocar
deficienciasde calcio, por lo que se recomienda el uso de suplementos
nutricionales a partir de los 3 afios de edad. A pesar de seguir una dieta
estricta, los pacientes pueden desarrollar complicaciones como retraso en el
desarrollo psicomotor, problemas en el habla, osteoporosis e hipogonadismo.

METABOLISMO DE LA FRUCTOSA

Existen dos defectos genéticos relacionados con el metabolismo de la fructosa:
la

fructosuria esencial, provocada por la falta de fructoquinasa, que es
asintomatica y no requiere tratamiento; y la intolerancia hereditaria a la
fructosa (IHF), debida a un déficit de aldolasa B. En el caso de IHF, los sintomas
son similares a los de la

galactosemia clasica y se presentan tras la inclusién de fructosa y/o sacarosa
en la dieta. Dependiendo de la cantidad consumida, los sintomas pueden ser
agudos (vomitos, shock, hemorragias, ascitis y fallo hepatico) o mas subagudos
(vOmitos intermitentes y diarrea crénica).

Los analisis de sangre en estos pacientes muestran hipoglucemia,
hipertransaminasemia, hipofosfatemia, hiperuricemia y alteraciones en la
coagulacion dependientes de vitamina K. El diagndstico se establece a través
del

estudio de mutaciones gene-ticas comunes.

El tratamiento de la IHF implica la eliminacion completa de fructosa, sacarosay
sorbitol de la dieta de por vida, ya que incluso pequefas cantidades pueden
provocar sintomas severos. La fructosa natural se encuentra en miel, frutas,
zumos de frutas y algunos vegetales, mientras que jarabes de maiz ricos en
fructosa son comunmente utilizados en la industria alimentaria. La sacarosa,
un disacarido, se encuentra en muchos productos azucarados disponibles.

Este enfoque integral resalta la importancia de la deteccién temprana y el
manejo dietético estricto en las alteraciones del metabolismo de la galactosa y
la fructosa para prevenir complicaciones a largo plazo.
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