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RESUMEN

El metabolismo de carbohidratos es esencial para la
produccion de energia. Alteraciones genéticas en el
procesamiento de carbohidratos pueden acumular
intermediarios téxicos, afectando tejidos como el higado y
los musculos. Estas alteraciones incluyen deficiencias en la
glucogenolisis, glucolisis y sintesis de glucégeno.

e Importancia de la glucosa: Es el unico monosacarido
utilizado directamente para obtener energia (ATP) en las
células humanas. La mayoria de los carbohidratos en la
dieta deben convertirse en glucosa en el higado para su

metabolismo.

o Impacto de defectos genéticos: Alteraciones en el

metabolismo de carbohidratos pueden causar
acumulaciéon de productos toxicos y limitar las fuentes
de energia.
Glucogenosis (GSD)

Ir Caracteristicas generales:
o Grupo de enfermedades hereditarias que afectan la
sintesis o degradacion del glucégeno.
o  Manifestaciones clinicas incluyen hepatomegalia,
debilidad muscular, y sintomas sistémicos
dependiendo del subtipo.



Clasificacién y caracteristicas:
2
e Hepaticas: Alteran la regulacion de glucosa en sangre,
causando hipoglucemia.
e Musculares: Generan debilidad, dolor y contracturas.
e Generalizadas: Afectan higado, musculo y corazon.

Tratamiento dietético:

e Objetivo: Mantener niveles adecuados de glucosa
plasmatica, evitando hipoglucemia.
e Uso de almidon crudo (Maicena): Fuente de glucosa de
liberacion lenta para mantener la normoglucemia.
e Dieta con alto contenido de carbohidratos (60-70%),
moderada en proteinas (10-15%) y baja en grasas (20-
30%).

Complicaciones:

e Alargo plazo, pueden surgir adenomas hepaticos,
enfermedad renal, osteopenia y otras afecciones
sistémicas.

Metabolismo de la galactosa
1% Fisiologia y trastornos:

o La galactosa, presente principalmente en la leche
como lactosa, es metabolizada en el higado.

o Las deficiencias enzimaticas como la galactosemia
clasica (GALT) y deficiencia de galactoquinasa

(GALK) resultan en sintomas que incluyen
cataratas, dafio hepatico y renal.



dieta. Esto incluye eliminar leche, productos
lacteos y ciertos alimentos procesados.
o Suplementos de calcio y otros micronutrientes son
esenciales para compensar la dieta restringida.

Complicaciones:

o Aunque se siga una dieta estricta, algunos
pacientes desarrollan retraso psicomotor,
osteoporosis e hipogonadismo
hipergonadotropico.
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