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Trastornos hereditarios que afectan al metabolismo, almacenamiento, utilizacién y transporte de los hidratos de carbono.

1. Clasificacion general

3. Alteraciones del metabolismo de galactosa y fructosa

GALACTOSEMIA (via de Leloir)

Déficit enzimatico

Galactosa (via de Leloir)

Clinica clasica
Ictericia, hepatopatia,
Galactosa-1-P sepsis, cataratas
Tratamiento
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2. Glucogenosis
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HEPATICAS

* Hepatomegalia

* Acidosis lactica

* Hiperuricemia

* Hipertrigliceridemia

* Adenomas hepaticos

(predominio hepatico)

* Hipoglucemias en ayunas

Defectos enzimaticos del metabolismo del glucégeno o de la glucolisis

MUSCULARES
(predominio muscular)

« Intolerancia al ejercicio
* Mialgias

» Calambres

* Rabdomidlisis

* Mioglobinuria

GENERALIZADAS
(afectacién hepatica
y muscular)

» Caracteristicas mixtas
* Retraso del crecimiento
» Cardiomiopatia

* Hipoglucemia

Tratamiento
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TIPOS (segun enzima afectada)

(0

Clasica
(GALT)

S

Més grave Cataratas

Tipo lll

Variable

Tipo IV
(GALM)

Cataratas

Evitar
sacarosa

Evitar
fructosa

(aztcar comun)

Dieta
sorbitol estricta y seguimiento
periédico

Evitar Suplementos

%

4. Alteraciones del transporte transmembrana y absorcién de hidratos de carbon

ALTERACION

Déficit GLUT1

Déficit GLUT2
(Fanconi-Bicket)

Déficit SGLT1

MECANISMO

Transporte de glucosa
al SNC

Transporte de glucosa,
galactosa y fructosa

Absorcién intestinal de

MANIFESTACIONES PRINCIPALES

Retraso psicomotor, crisis
epilépticas, microcefalia

Hepatomegalia, hipoglucmia,
acidosis, raquitismo

Diarrea osmética desde el

TRATAMIENTO

Dieta cetogénica

Dieta y manejo
metabdlico

Dieta sin glucosa

(malabsorcién de glucosa y galactosa nacimiento, deshidratacion ni galactosa
Glucégeno FISIOPATOLOGIA COMUN Glucosa glucosa-galactosa)
; (energia)
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El reconoci

iento temprano, una dieta adecuada y un abordaje multidisciplinar

permiten prevenir complicaciones graves y mejorar la calidad de vida.

No olvides...

1. Sospechar ante clinica compatible y antecedentes familiares.
2. Confirmar digndstico con pruebas bioquimicas y estudio genético.

3. Iniciar tratamiento precoz y mantener seguimiento de por vida.
4. La educacion nutricional y el apoyo familiar son fundamentales.




