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.;'r-. :

Tgalacmol T@ /

TGal-1P —— >

Ceorrut4-
3I5%

JUDP-Gal —_ ﬁﬁ

¢{COMO SE DIAGNOSTICA UNA GALAC-
TOSEMIA?

En base a la sospecha clinica, se demuestra una
acumulacion de galactosa y Gal1P en suero y
orina del paciente. La demostracion del defec-
to enzimatico en eritrocitos y el estudio genético
permiten el consejo genético.

¢{QUE HAY QUE HACER PARA EVITAR
LAS CONSECUENCIAS DE UNA GALAC-
TOSEMIA?

Habra que actuar lo mas rapidamente posible
para evitar el daho hepatico, renal, ocular y neu-
rologico e instaurar un tratamiento. Este se basa
simplemente en evitar que se acumule la galac-
tosa, restringiéndola en la alimentacion del nifo.
La dieta de los ninos galactosémicos se basara
en la restriccion de leche y productos derivados
de ella, substituyéndolas con una leche especial
que no contiene lactosa.

Ademas, la galactosa esta presente también en
algunos alimentos como visceras (higado, rinén,
sesos), legumbres (lentejas, garbanzos) y algunas
frutas también contienen galactosa en menor pro-
porcion y pueden limitarse en la dieta. Hay que
tener en cuenta la posible presencia de lactosa
como excipiente de muchos medicamentos.
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La galactosemia es una enfermedad hereditaria
que, no tratada, puede conllevar graves conse-
cuencias. Sin embargo, el diagnostico y trata-
miento precoces pueden evitar o minimizar
dichas consecuencias, mejorando considerable-
mente su prondstico y la calidad de vida de los
ninos afectos.
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¢QUE ES LA GALACTOSEMIA CLASICA?

La galactosemia clasica es un error congénito
del metabolismo de la galactosa.

¢QUE ES LA GALACTOSA?

La galactosa es un azUcar simple que es capaz
de unirse a otro, la glucosa, para formar la lacto-
sa, que es el azlcar de la leche.

Cuando bebemos leche, la lactosa libera gluco-
say galactosa que son absorbidas en nuestro in-
testino y utilizadas por nuestro organismo. Todo
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ello se realiza mediante una serie de reacciones
quimicas en las que intervienen diversas enzi-
mas, que son proteinas especializadas en cada
reaccion.
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¢{QUE OCURRE EN LA GALACTOSE-
MIA?

Cuando existe un error en el metabolismo, al-
guna de estas reacciones no se produce con la
debida eficacia y los compuestos anteriores a
la reaccion se acumulan, mientras que los pos-
teriores no se sintetizan correctamente. Asi, la
galactosemia es un error del metabolismo de la
galactosa, causado en la mayoria de pacientes
por la deficiencia de galactosa-1-fosfato uridi-
ltransferasa (G1PUT). Debido a ello, se acumu-
lan unos compuestos toxicos, como el galacti-
tol y la galactosa-1-fosfato (G1P), mientras que
otros se hallan deficientes, como la uridildifosfa-
togalactosa (UDPGal). Este ultimo compuesto,
es precursor de otros de gran importancia me-
tabdlica, como las macromoléculas glicosiladas,
que son importantes componentes de los lipi-
dos cerebrales. Existen otras formas de galac-
tosemia causadas por la deficiencia de las otras
dos enzimas implicadas en el metabolismo de la
galactosa, pero son menos frecuentes.
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¢POR QUE SE PRODUCE UNA GA-
LACTOSEMIA?

Cada una de las reacciones del metabolismo
que van a dar lugar a los compuestos que for-

GALACTOSEMIA CLASICA

man nuestro cuerpo esta determinada gené-
ticamente (codificada). Todos heredamos de
nuestros padres la informacién correcta o alte-
rada que determina que se realice cada una de
las reacciones del metabolismo. La deficiencia
de actividad G1PUT se produce debido a mu-
taciones (cambios estables y hereditarios) en el
gen GALT que codifica esta enzima. Esta de-
ficiencia es un trastorno genético de herencia
autosdmica recesiva, es decir, los padres son
portadores de mutaciones en este gen aunque
no sufren los efectos de la deficiencia enzimati-
ca. Si ambos padres transmiten la mutacion al
nino, éste sufrira una galactosemia clasica.

¢(QUE OCURRE EN EL CASO DE UN
NINO/A QUE NACE CON UNA GALAC-
TOSEMIA?

El bebé nace sin problemas, ya que hasta
el momento del parto es su madre la que se
encarga de metabolizar la galactosa y ella lo
hace bien, aunque sea portadora de una infor-
macion errénea. Cuando el bebé comienza a
alimentarse, la lactosa de la leche se degrada
y libera galactosa y glucosa. La galactosa no
se degrada bien, debido al defecto enzimatico
de G1PUT y comienza a acumularse, trans-
formandose en parte en Gal1P y galactitol.
El acumulo de galactitol en el cristalino es el
responsable de las cataratas presentes en la
galactosemia. La combinacién del aumento
de galactitol y Gal1P parecen relacionados
con la lesion hepatica, renal y neuroldgica de
los pacientes. Por otra parte, la deficiencia de
UDPGal causa un defecto de compuestos ga-
lactosilados, proteinas vy lipidos complejos muy
importantes en el organismo, especialmente el
cerebro.





