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Galactosemia, Un 
enfoque Bioquímico

Alfredo Uribe B.Sc.
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Introducción
• El Disacárido lactosa que proviene generalmente de la leche y

sus derivados, es la fuente principal de la galactosa en el
organismo.

• Este compuesto se hidroliza por efecto de la lactasa intestinal
y se transforma en glucosa y galactosa, dos monosacáridos
que son prontamente ingresados al torrente sanguíneo.

• Una vez en el sistema, la galactosa sigue la única ruta
metabólica que le permite ser convertida en glucosa, que
consta de tres pasos enzimáticos fundamentales.
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ESQUEMA  BASICO DE APROXIMACION A RECIEN NACIDOS CON ENFERMEDAD 
METABOLICA AGUDA

Modificado de “RUDOLPH, A., Pediatría, Tomo I, Ed. Labor S.A., Barcelona,(1985), p. 272-305.”
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Trastornos del metabolismo de la Galactosa

• Galactosemia: La Galactosemia Clásica está causada por una
deficiente actividad de la Galactosa-1-Fosfato Uridil Transferasa.
Herencia: Autosómica Recesiva.

• Síntomas iniciales: Ingesta sostenida de componentes lácteos:
vómito, diarrea y deshidratación. Se observa también ictericia,
hepatomegalia y disfunción hepática que progresa a coma.
Pueden presentarse además de trastornos visuales (en especial
cataratas), retraso mental y físico.

• Si se elimina la galactosa de la dieta puede corregirse el cuadro
clínico. El Diagnostico temprano, cambia totalmente el curso
natural de la enfermedad.
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COHN, R., ROTH, K., “Metabolic Disease A guide to early recognition”. W.B. Saunders Company, 
Canada, (1983), p. 221-261, 298-303.
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• Deficiencia de Galactocinasa. A diferencia del síndrome clínico
presente en la Galactosemia clásica, la deficiencia de Galactocinasa
tiene habitualmente como única manifestación la formación de
cataratas. Herencia: Autosómico Recesivo. El tratamiento consiste en
el control del ingreso de galactosa por la dieta, con preparaciones
Lácteas comerciales libres de galactosa.

• Deficiencia de Uridina Difosfato Galactosa 4-Epimerasa. La
deficiencia de epimerasa se diagnostica indirectamente al realizar los
programas neonatales para detección de galactosemia. Suele ser un
estado benigno y asintomático.
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Trastornos del metabolismo de la Galactosa
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AZUCAR BENEDICT GLUCOSA
OXIDASA

SELIWANOFF GALACTOSA

GLUCOSA + +  
GALACTOSA +   +
FRUCTOSA +  + 
PENTOSA +   

GAGA

HISTORIA CLINICA

PRUEBAS PARA LA DETECCION DE CARBOHIDRATOS

CROMATOGRAFIA DE CARBOHIDRATOS

GALACTOSA LACTOSAFRUCTOSA

DETERMINACION

ENZIMATICA

CURVA DE

TOLERANCIA

CURVA DE

TOLERANCIA

DETERMINACION

ENZIMATICA

GALACTOSA URIDINTRANSFERASA

GALACTOSINASA

GALACTOSA EPIMERASA
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Actividad Enzimática Eritrocitaria:
0,98 micromol/hora/ml    VR: 4 – 12 umol/hora/ml 

Actividad Residual 16 %

Conclusión: Galactosemia Clásica
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