GOBIERNO
FEDERAL

SEDENA

GUIA DE PRACTICA CLiNICA

SEMAR

GALACTOSEMIA

Evidencias y Recomendaciones

Catalogo maestro de guias de practica clinica: IMSS-536-12

CoNSEJO DE
SALUBRIDAD GEMERAL




TRATAMIENTO NUTRICIONAL DEL PACIENTE PEDIATRICO Y ADOLESCENTE CON GALACTOSEMIA

Av. Paseo de La Reforma #450, piso 13,
Colonia Juarez, Delegacion Cuauhtémoc, CP 06600, México, D. F.
www.cenetec.salud.gob.mx

Publicado por CENETEC
© Copyright CENETEC

Editor General
Centro Nacional de Excelencia Tecnoldgica en Salud

Esta guia de practica clinica fue elaborada con la participacion de las instituciones que conforman el Sistema Nacional de Salud, bajo la
coordinacion del Centro Nacional de Excelencia Tecnoldgica en Salud. Los autores han hecho un esfuerzo por asegurarse de que la
informacidn aqui contenida sea completa y actual; por lo que asumen la responsabilidad editorial por el contenido de esta guia, que
incluye evidencias y recomendaciones y declaran que no tienen conflicto de intereses.

Las recomendaciones son de caracter general, por lo que no definen un curso tnico de conducta en un procedimiento o tratamiento.
Las recomendaciones aqui establecidas, al ser aplicadas en la practica, podrian tener variaciones justificadas con fundamento en el
juicio clinico de quien las emplea como referencia, asi como en las necesidades especificas y preferencias de cada paciente en
particular, los recursos disponibles al momento de la atnencion y la normatividad establecida por cada Institucion o area de practica.

Este documento puede reproducirse libremente sin autorizacion escrita, con fines de ensefianza y actividades no lucrativas, dentro del
Sistema Nacional de Salud.

Debera ser citado como: Tratamiento Nutricional del paciente pediatrico y adolescente con Galactosemia, México: Secretaria de
Salud, 2012.

Esta guia puede ser descargada de Internet en: www.cenetec.salud.gob.mx/interior/gpc.html




TRATAMIENTO NUTRICIONAL DEL PACIENTE PEDIATRICO Y ADOLESCENTE CON GALACTOSEMIA

CIE-10: E742

GPC: Tratamiento Nutricional del paciente pediatrico y adolescente con

Coordinador:

Galactosemia

AuUuTORES Y COLABORADORES

Dra. Judith Gutiérrez Aguilar

Autores :

Nutriologia Clinica
Pediatria Médica

Instituto Mexicano del Seguro Social

Jefa de Area
Divisién de Excelencia Clinica

Dra. Juana Inés de la Cruz
Morales Garcia

Dra. Sandra Judith Vazquez
Avelar
LN Yolanda Jiménez Chavez

LN Elena Martinez Meza

Validacién interna:

Salud Publica
Epidemiologia

Pediatria Médica

Especialista en Nutricion y
Dietética

Licenciada en Nutricion
Especialista en Nutricion y
Dietética

Licenciada en Nutricion

Instituto Mexicano del Seguro Social

Instituto Mexicano del Seguro Social

Instituto Mexicano del Seguro Social

Instituto Mexicano del Seguro Social

Jefa de Area

Prevencion Enfermedades al Nacimiento y Tamiz
Neonatal Unidad de Salud Pdblica

Médico Adscrito al Servicio de Pediatria

Hospital General Regional N° 46 Delegacién Jalisco
Especialista en Nutricion

Hospital General de Zona N° 76, Delegacion
Estado de México Oriente

Especialista en Nutricion

Hospital General de Zona N°197 Delegacion
Estado de México Oriente

Dra. Elba Elisa Delgado Gonzalez

Dra. Ma. Eugenia Eligia Alarcén
Rodriguez

Pediatria Médica

Pediatria Médica

Instituto Mexicano del Seguro Social

Instituto Mexicano del Seguro Social

Coordinadora de Programas Médicos
Coordinacion de Programas Integrados de Salud

Médica Pediatra
Hospital General de Zona No. 1. Delegacion San
Luis Potosi



TRATAMIENTO NUTRICIONAL DEL PACIENTE PEDIATRICO Y ADOLESCENTE CON GALACTOSEMIA

14
INDICE

AUTORES Y COLABORADORES ....c..uuuterieueieriesteesaastessassseesaasssessasssessssssessassssessessseessssssesssssssesssssseessssssessssseessssnsens 3
B O T Tl od [ 5
2. PREGUNTAS A RESPONDER POR ESTA GUIA ..oeiiuiiitiiiteiiteiesiesssesssesssesssesssesssessssssssesssasssasssessssssessssssssssssssssssses 6
3. ASPECTOS GENERALES ....uuvtttieiieeaessseeeeeseeeasssssseeeeeeaaasssssssseessasasssssssssesssesssssssssssssssssssssssseessessssssssssessseessssnssseseens 7
3.1 ANTECEDENTES teeeeutteesaiseesseaseessaasreesaasseesaassseesaasssessassseesaasssessassseessasssessassseessasssessassssessssseessasssessessseessnsnnens 7
A LU 1=y =T Yl o ) T 8
3.3 OBUJETIVO DE ESTA GUIA weeiueiieeieeeieeesseissiessesssesssesssssssssssssssssssssessseassesssesssssssssssssssssssasssassesssssssssssssssssssssnses 8
LB 11T YTl [ R 9

4. EVIDENCIAS Y RECOMENDACIONES .....uuuttiieeeeeeeiiusteeeesseeasssssseeeesssesssssssseesssasassssssssesssesssssssssssesssesssssssssessssnssns 11
. 1. GENERALIDADES ....uuutteeeiuteeeeaseesaassseesaastessaaseeesaasssessassseessssssesssssssessasssessessssessasssessssssseessssssessassseesessnnens 12
4.1.1 IMPORTANCIA DEL TRATAMIENTO TEMPRANO...cccettiieauuerreeerseaaaasnnreeessseaassnnnneeeessemesssnsreeesseeasssnnnnes 12
4.1.2 INICIO DEL TRATAMIENTO DEL PACIENTE CON GALACTOSEMIA ....uutiiiereeecaannneeeeeeseseasnneeeeesseasssnnnns 12

4.2 TRATAMIENTO NUTRICIONAL DEL PACIENTE CON GALACTOSENMIA ..coeteeeeieeeinnrreeereeeesssssnseseessseessssnnssseenes 19
4.2.1 INICIO TEMPRANO DEL TRATAMIENTO NUTRICIONAL....uuuttteereeeeeessssreeeessessssssnseesessssessssssssessessssssnnees 19
4.2.2 REQUERIMIENTO Y RECOMENDACIONES DE ENERGIA Y NUTRIMENTOS ...vccueiueeeessessessessesssessessessenns 19
4.2.3 RECOMENDACION DE GALACTOSA .. .19

4.3 FARMACONUTRICION............... .22
A.3.1 VITAMINAS Y IMINERALES .eetttitiieeaaietereerseaaaaassneeeessaeaassnseeeessssasasassseeeessssassssnssesessssssssssssessssssssnnnnnes 22
.3.2 OTROS NUTRINMENTOS......uuuttieeeeeeeeeasseereesseaasssssssesessssassssssseesssassssssssssessssssssssnssssesssssssssssseessessssssnsses 22
£.3.3 IVIEDICAMENTOS ...uuvreeeeuuerereaseesaaasseesaasssessaasssessasssessaasseesssssseessssssessassssesessssessessseessssssesssssseesssssseessns 22

4.4 ALIMENTOS Y DIETOTERAPIA .oooiiieiie e ettt s et e s eeet e e s e et e s e s sasee s s neessessaeessennseeseaseeeeassnees e snneesssnessansnnens 23
A.4.1 DIETAS RECOMENDADAS ...oooiiiiiieieieiiieeseeeaaassseeeessaeasasseeeeeaaaaaasassteeesssassssssnseesessssasssssesesseesssssnnnne 23
4.4.2 ALIMENTOS CON BAJO CONTENIDO DE GALACTOSA. ...uuiiiiiiieeccceeieee e s eeeesnnneeeeeesssessnnneeeesaseessnnnnnes 23

4.5 EVALUACION IMETABOLICA NUTRICIA.....ciciictiieteeetiee e sstesssessaessaesassssssssesssessesssesasssasssassssesssssssssssessseanns 25
A.5.]1 FALLA DE TRATAMIENTO ..uuttiiiiiiiiiiiiuneeeesseasassssneeesssesasssnsaeeessssasssssssesessssssssnsnseesssssssssnseeeesssesssssnnnnes 25

Lo TR 2 Y =5 7o 13 27
5.]1. PROTOCOLO DE BUSQUEDA ....ccctiiueieueeisesisesssesssesssesssesasesssesssesssessesssesssssssssssssssssesssssssesasssassssssssssssssses 27
5.2 SISTEMAS DE CLASIFICACION DE LA EVIDENCIA Y FUERZA DE LA RECOMENDACION ....ccceeeeeerueerreesaenenns 28
LT T U 7Y 51 T 1SN 30
5.4 FORMULA PARA EL TRATAMIENTO DEL PACIENTE CON GALACTOSEMIA ...ccveveeverseeseessessessessesssessessessenns 36

Lo T T A Y I e = Y ¥ o S 37

L T 0 7Y -1 J 40
Q. COMITE ACADENMICO. .eeeiueiueieeissesssesssesssesssssssassssssssssssesssesssesssesasesssesssessssssessessssssssssssssssssesssssssssssesssssssessses 47
10. DIRECTORIO SECTORIAL Y DEL CENTRO DESARROLLADOR .......cceiiiieennreiieeeseesisnereeeeeeeeesnnsseseessessssnsnsnesesens 48
11. ComiTE NACIONAL DE GUIAS DE PRACTICA CLINICA .c.uiitiiiieetectecteeeestesseesessesssesseesessesssesseeseessssssssessesssenes 49



TRATAMIENTO NUTRICIONAL DEL PACIENTE PEDIATRICO Y ADOLESCENTE CON GALACTOSEMIA

1. CLASIFICACION.

Catalogo maestro: IMSS-536-12

Profesionales de la
salud.

Médicos epidemiclogos, Médicos pediatras, Médicos neonatélogos, Médicos Nutridlogos, Licenciadas en Nutricion, Dietistas

Clasificacién de la
enfermedad.

CIE-10: E742

Categoria de GPC.

Segundo y Tercer Nivel de Atencién

Usuarios potenciales.

Médicos pediatras, Médicos neonatélogos, Médicos endocrindlogos, Médicos Nutridlogos, Médicos Epidemidlogos, Licenciadas en Nutricién, Especialistas en Nutricion,
Nutricionista Dietista, Enfermera de terapia intensiva neonatal, Médicos intensivistas pediatras y neonatologos.

Tipo de organizacion
desarrolladora.

Instituto Mexicano del Seguro Social
Coordinacién de UMAE
Division de Excelencia clinica

Poblacién blanco.

Paciente pedidtrico y adolescente con galactosemia

Fuente de
financiamiento /
patrocinador.

Instituto Mexicano del Seguro Social

Intervenciones y
actividades
consideradas.

Tratamiento oportuno
Tratamiento adecuado
Disminucién de complicaciones de la enfermedad

Impacto esperado en

Disminucion de la morbilidad y mortalidad en los pacientes con galactosemia, tratados oportunamente.
Mejora en calidad de vida con tratamientos adecuados.

salud. Disminucion de costos al tratar tempranamente a los pacientes y existir adherencia dietética y terapéutica.
Elaboracién de gufa de nueva creacion: revision sistematica de la literatura, evaluacién de la calidad y utilidad de las guias/revisiones/otras fuentes, seleccién de las
Metodologial. gufas/revisiones/otras fuentes con mayor puntaje, seleccion de las evidencias con nivel mayor, de acuerdo con la escala utilizada, seleccién o elaboracién de recomendaciones

con el grado mayor de acuerdo con la escala utilizada.

Método de validacién y
adecuacién.

Enfoque de la GPC: Enfoque a responder preguntas clinicas mediante la revision sistematica de evidencias en una guia de nueva creacion.
Elaboracion de preguntas clinicas.
Métodos empleados para colectar y seleccionar evidencia.
Protocolo sistematizado de bisqueda:
Revision sistematica de la literatura.
Busquedas mediante bases de datos electronicas.
Blisqueda de guias en centros elaboradores o 6 compiladores.
Blsqueda en paginas Web especializadas.
Blisqueda manual de la literatura
Numero de fuentes documentales revisadas: <ntimero total de fuentes revisadas>
Guias seleccionadas: 1
Revisiones sistematicas: 1
Ensayos controlados aleatorizados: O
Reporte de casos: 25
Otras fuentes seleccionadas: 19

Método de validacién

Validacién del protocolo de biisqueda: Instituto Mexicano del Seguro Social.
Método de validacion de la GPC: Validacion por pares clinicos.

Validacion interna: Instituto Mexicano del Seguro Social

Revision institucional: Instituto Mexicano del Seguro Social

Validacion externa: <institucion que realizo la validacion externa>
Verificacion final: <institucién que realizé la verificacion>

Conflicto de interés

Todos los miembros del grupo de trabajo han declarado la ausencia de conflictos de interés.

Registro y actualizacién

Catalogo maestro IMSS-536-12

PARA MAYOR INFORMACION SOBRE LOS ASPECTOS METODOLOGICOS EMPLEADOS EN LA CONSTRUCCION DE ESTA GUIA PUEDE CONTACTAR AL CENETEC A
TRAVES DEL PORTAL! WWW.CENETEC.SALUD.GOB.MX
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2. PREGUNTAS A RESPONDER POR ESTA GUIA

1. ;Qué esla Galactosemia Clasica?

2. ;Cudl es la importancia de tratar tempranamente a un paciente con diagnostico de

galactosemia?

¢{Como y cuando se inicia el tratamiento de los pacientes?

¢{Cual es el tratamiento, seguimiento y recomendaciones médicas en la galactosemia?
¢{Cuales son las recomendaciones energéticas y de macronutrientes?

¢Cual es la cantidad de galactosa que debe aportarse a los pacientes?

N o v W

¢Cudl es la importancia de la farmaconutricion en los pacientes: vitaminas u otros

medicamentos?
8. ;Cuales son los alimentos recomendados?
9. (Cuales son los alimentos que deben controlarse o prohibirse?
10. ;Cuales son las dietas recomendadas?

11. ;Como se hace el seguimiento metabdlico en los pacientes?
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3. ASPECTOS GENERALES

3.1 ANTECEDENTES

La galactosemia es una enfermedad rara autosdmica recesiva caracterizada por la reducida
capacidad de convertir la galactosa de la dieta en glucosa debida a una alteracion de la actividad
de una de las tres enzimas de la via de Leloir: la galactocinasa (GALK), la galactosa-1-fosfato
uridililtransferasa (GALT) v la uridindifosfato galactosa-4-epimerasa (UDP) (GALE) (Fridovich-
Keil y Walter 2008).

La galactosemia clasica involucra en su atencion aspectos nutricionales, clinicos econémicos y
sociales, cuya incidencia en diferentes poblaciones es de 1:40,000-1:60,000 recién nacidos,
aunque la prevalencia difiere sustancialmente entre las poblaciones (Fridovich-Keil y Walter 2008).
Se desconoce la frecuencia de presentacion de galactosemia clasica en la poblacion mexicana.

Uno de los elementos para la identificacion oportuna de esta enfermedad es el tamiz neonatal, que
sirve para detectar a recién nacidos portadores de alguna patologia endocrina o errores innatos
del metabolismo, antes de que la enfermedad se manifieste y de esta manera se previene alguna
discapacidad fisica, mental o la muerte.

Los beneficios del programa para la deteccion de galactosemia clasica estan representados por
costos que se evitan mediante la prevencion de las complicaciones, secuelas irreversibles y la
muerte.

Los recién nacidos afectados tienen un fenotipo normal y posterior a la exposicion a la leche
materna, que contiene abundante galactosa, se presenta la sintomatologia en funcion a la enzima
implicada. El error congénito del metabolismo de la galactosa presenta en el recién nacido: vomitos,
diarrea, ictericia, catarata bilateral congénita, retraso del crecimiento, hepatomegalia y sepsis, que
pueden ser letales. Otras alteraciones son del sistema nervioso central, disfuncion ovarica y
osteoporosis.

Al sospechar o hacer el diagnostico neonatal, inmediatamente debera de restringirse la galactosa
de la dieta, ya que previene o resuelve y limita los sintomas agudos de la galactosemia clasica.

A pesar del diagnostico pre-sintomatico y la estricta intervencion en la dieta de toda la vida, la
mayoria de los pacientes van a experimentar complicaciones a largo plazo. Las secuelas son diversas
entre las cuales se encuentran el dafo cognitivo y/o de comportamiento en casi la mitad de todos
los pacientes, alteraciones en el lenguaje tipo dispraxia verbal en por lo menos la mitad de los
pacientes, baja densidad mineral 6sea, ataxia o temblor en algunos pacientes y la insuficiencia
ovarica primaria o prematura en por lo menos el 80% de todas las nifias y las mujeres (Fridovich-
Keil y Walter 2008).
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3.2 JUSTIFICACION

A partir del diagnéstico del primer caso de galactosemia, la comunidad cientifica esta interesada en
detectar y tratar en etapa temprana a los pacientes con esta patologia, ya que es potencialmente
mortal.

El presente instrumento pretende ayudar al médico y al nutridlogo en la toma de decisiones
razonadas y sustentados con la mejor evidencia disponible, con el fin de disminuir la variabilidad en
los criterios de tratamiento y limitar la falla terapéutica de eleccion.

Los errores innatos del metabolismo son un grupo de enfermedades relativamente poco comunes.
Las condiciones médicas que implican alteraciones en la bioquimica compleja y vias metabdlicas del
cuerpo humano. Implican una gran complejidad fisiopatologia, de diagndstico bioquimico vy
dificultan la terapéutica.

Los médicos de atencion primaria, los pediatras y los neonatdlogos suelen ser el primer punto de
contacto con la mayoria de estos recién nacidos. Por lo tanto, es importante que los médicos de
atencion primaria, secundaria y terciaria tengan la habilidad de reconocer los primeros signos y
sintomas y ser capaz capaces de hacer las referencias apropiadas. La evolucion de los nifios depende
de mudltiples factores, estos incluyen la gravedad del defecto metabdlico, la capacidad para hacer el
diagnostico precoz y la disponibilidad de opciones de tratamiento adecuada para que su prondstico
sea mejor. Evitar el alto riesgo de desarrollar deficiencias neuroldgicas progresivas, discapacidades de
aprendizaje y retraso mental.

3.3 OBJETIVO DE ESTA GUIA

La guia de practica clinica: Tratamiento Nutricional del paciente pediatrico y adolescente con
Galactosemia, forma parte de las guias que integraran el catalogo maestro de guias de practica
clinica, el cual se instrumentara a través del Programa de Accion Desarrollo de Guias de Practica
Clinica, de acuerdo con las estrategias y lineas de accion que considera el Programa Nacional de
Salud 2007-2012.

La finalidad de este catalogo, es establecer un referente nacional para orientar la toma de decisiones
clinicas basadas en recomendaciones sustentadas en la mejor evidencia disponible.

Esta guia pone a disposicion del personal del segundo y tercer nivel de atencidn, las
recomendaciones basadas en la mejor evidencia disponible con la intenciéon de estandarizar las
acciones nacionales sobre:
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El tratamiento nutricional de los pacientes adolescentes y adultos con galactosemia.

2. La estandarizacion del seguimiento y deteccion temprana de la falla de tratamiento
nutricional en los pacientes con galactosemia.

3. Disminucion de la discapacidad de los pacientes con galactosemia.

Lo anterior favorecera la mejora en la efectividad, seguridad y calidad de la atencion médica,
contribuyendo de esta manera al bienestar de las personas y de las comunidades, que constituye
el objetivo central y la razén de ser de los servicios de salud.

3.4 DeFINICION

La galactosemia clasica es una enfermedad hereditaria (autosémica recesiva) del metabolismo de
los hidratos de carbono, ocasionada por una deficiencia de enzima galactosa-1-fosfato
uridiltransferasa (GALT), lo que resulta en la acumulacién de los metaboitos galactitol y galactosa-
1-fosfato (Bosh 2004).

Existen tres tipos de galactosemia.

e Tipo 1. Galactosemia clasica es la mas comun y forma mas severa. La causa la deficiencia de
galactosa-1-fosfato uridil transferasa (GALT).

e Tipo 2. Deficiencia de galactosa quinasa (GALK/GALK).
e Tipo 3. Deficiencia de galactosa-4-fosfato epimerasa.

Posterior a la ingesta de leche materna, el recién nacido puede presentar los siguientes trastornos
clinicos: retardo en el crecimiento, rechazo al alimento, vomitos, diarrea, ictericia, hepatomegalia,
hiperbilirubilemia, transaminasemia, coagulopatia, anemia, cataratas, disfuncion tubular renal,
insuficiencia hepatica, encefalopatia incluyendo letargia irritabilidad e hipotonia, acidosis
metabdlica, albuminuria, aminoaciduria generalizada, septicemia por E coli y muerte (Walker 2011)
(Berry 2011).
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La frecuencia de hallazgos especificos en neonatos sintomaticos con galactosemia clasica se
muestran en las siguiente tabla.

Hallazgos Por ciento Detalles adicionales

Ictericia (74%)
Hepatomegalia (43%)
Dafio hepatocelular 89% Pruebas de funcién hepatica anormales (10%)
Trastornos de la coagulacién (9%)
Ascitis (4%)
Vomitos (47%)

76% Diarrea (12%)
Alimentacion deficiente (23%)

Intolerancia a los
alimentos

Retraso en el desarrollo  29%

Letargo 16%
Convulsiones 1%
Escherichia coli (26 casos)
Klebsiella (3)
. . Enterobacter (2)
[o)
Septicemia 10% Aureus (1)

Estreptococos beta (1)
Streptococcus faecalis (1)

Encuesta y resultados de 270 neonatos sintomaticos [ Waggoner et al 1990 ]

El diagnéstico de la galactosemia se establece mediante la medicién de galactosa-1-fosfato (Gal-
1-P) y actividad de Galactosa-1-fosfato uridiltransferasa (GALT) en eritrocitos.

En galactosemia clasica, la actividad de la enzima GALT es menor del 5% de los valores de control
y la Gal-1-P eritrocitaria es mayor de 10 mg/dl.

Si la galactosemia clasica no se trata en la etapa neonatal temprana, es probable que los pacientes
presenten entre los seis y diez dias de edad hiperamonemia, sepsis y shock. Las cataratas estan
presentes en aproximadamente el 10% de los nifios.

El tratamiento especifico se debe iniciar en las primeras semanas de la vida y mantenerse de un
modo estricto durante toda la vida mediante:

e Eliminacion de la galactosa de la dieta, ante la menor sospecha clinica o resultado positivo
en el tamiz neonatal para prevenir las secuelas irreversibles o muerte en la etapa neonatal
(Tang 2012, Bosh 2011).

e Formula infantil con base en aislado de proteina de soya.
® Micronutrimentos, vitamina D y calcio.

10
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4. EVIDENCIAS Y RECOMENDACIONES

La presentacion de la evidencia y recomendaciones en la presente guia corresponde a la informacion
obtenida de GPC internacionales, las cuales fueron usadas como punto de referencia. La evidencia y
las recomendaciones expresadas en las guias seleccionadas, corresponde a la informacion disponible
organizada segun criterios relacionados con las caracteristicas cuantitativas, cualitativas, de disefio y
tipo de resultados de los estudios que las originaron. Las evidencias en cualquier escala son
clasificadas de forma numérica o alfanumeérica y las recomendaciones con letras, ambas, en orden
decreciente de acuerdo a su fortaleza.

Las evidencias y recomendaciones provenientes de las GPC utilizadas como documento base se
gradaron de acuerdo a la escala original utilizada por cada una de las GPC. En la columna
correspondiente al nivel de evidencia y recomendacion el niimero y/o letra representan la calidad y
fuerza de la recomendacion, las siglas que identifican la GPC o el nombre del primer autor y el ano
de publicacion se refieren a la cita bibliografica de donde se obtuvo la informacion como en el
ejemplo siguiente:

El tratamiento debe estar dirigido a limitar el consumo de galactosa que es potencialmente toxico y
reducir complicaciones.

Evidencia / Recomendacién Nivel / Grado

La valoracion del riesgo para el desarrollo de

UPP, a través de la escala de Braden tiene una 2++
capacidad predictiva superior al juicio clinico (GIB, 2007)

del personal de salud

En el caso de no contar con GPC como documento de referencia, las evidencias y recomendaciones
fueron elaboradas a través del analisis de la informacion obtenida de revisiones sistematicas, meta
analisis, ensayos clinicos y estudios observacionales. La escala utilizada para la gradacion de la
evidencia y recomendaciones de estos estudios fue la escala Shekelle modificada.

Cuando la evidencia y recomendacion fueron gradadas por el grupo elaborador, se colocé en
corchetes la escala utilizada después del nimero o letra del nivel de evidencia y recomendacion, y
posteriormente el nombre del primer autor y el afio como a continuacion:

Evidencia / Recomendacién Nivel / Grado
El zanamivir disminuyd la incidencia de las Ia
complicaciones en 30% vy el uso general de [E: Shekelle]

antibidticos en 20% en nifios con influenza

, Matheson, 2007
confirmada

Los sistemas para clasificar la calidad de la evidencia y la fuerza de las recomendaciones se describen
en el Anexo 5.2.

11



TRATAMIENTO NUTRICIONAL DEL PACIENTE PEDIATRICO Y ADOLESCENTE CON GALACTOSEMIA

Tabla de referencia de simbolos empleados en esta Guia:

EviDENCIA
R RECOMENDACION
‘//R PUNTO DE BUENA PRACTICA

4.1. GENERALIDADES
4.1.1 IMPORTANCIA DEL TRATAMIENTO TEMPRANO
4.1.2 INICIO DEL TRATAMIENTO DEL PACIENTE CON GALACTOSEMIA

Evidencia / Recomendacidén Nivel / Grado
La galactosemia es una enfermedad hereditaria
(autosémica recesiva) del metabolismo de hidratos n
de carbono. La deficiencia de galactosa-1-fosfato (E. Shekelle)
uridiltransferasa (GALT) puede resultar en un Bosh, 2004
trastorno potencialmente mortal

Posterior a la ingesta de leche materna, el recién
nacido puede presentar los siguientes trastornos
clinicos: retardo en el crecimiento, rechazo al
alimento, vomitos, diarrea, ictericia hepatomegalia,
hiperbilirubinemia, cataratas, transaminasemia,
coagulopatia, anemia, disfuncion tubular renal,
insuficiencia  hepatica, encefalopatia incluyendo
letargia, irritabilidad e hipotonia, acidosis metabdlica,
albuminuria, aminoaciduria generalizada, septicemia
por E coli y muerte.

1l
(E. Shekelle)
Walker, 2011
Il
(E. Shekelle)
Bosch, 2011

La galactosemia resulta en un aumento de la
concentracion celular de galactosa 1-fosfato. La
acumulacion de este metabolito toxico, combinado
con la glicoproteina aberrante y biosintesis de
glucolipido, es probablemente el factor mas
importante en patologia molecular.

il
(E. Shekelle)
McCorvie, 2011

12
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En la fisiopatologia de la galactosemia clasica, se
describe que al no recibir tratamiento temprano las
concentraciones intracelulares de Gal-1-P se
incrementan y esto puede conducir a la muerte del
paciente. Para evitar las complicaciones y la
mortalidad en la etapa neonatal debe iniciarse el
tratamiento en las primeras semanas de la vida.

Interrumpir la lactancia materna o la ingestion de
formula que tenga contenido de galactosa cuando se
sospeche clinicamente galactosemia en el periodo
posnatal o se cuente con un resultado positivo de
tamiz.

La interrupcion de la ingesta de galactosa disminuye
la toxicidad aguda, pero no evita las complicaciones
a largo plazo.

En cuanto un recién nacido presente ictericia a
expensas de bilirrubina indirecta, intolerancia a la
via oral, datos sepsis, hepato-esplenomegalia,
trastornos de la coagulacion, insuficiencia hepatica
debera descartarse galactosemia ya que el inicio
oportuno de tratamiento puede evitar la muerte
del paciente.

Vigilar el apego al tratamiento del paciente con
galactosemia.

Ingresar a la base datos de pacientes con errores
innatos del metabolismo los pacientes con
diagnostico confirmado de galactosemia, para
garantizar el control y seguimiento.

Las lesiones hepaticas y cerebrales se agravan cada dia
y se vuelven irreversibles si el diagndstico no se
hace precozmente y no se otorga un tratamiento en
forma temprana.

El inicio temprano del tratamiento, disminuye las
complicaciones y la mortalidad.

Iniciar el tratamiento eliminando la galactosa de la
dieta, ante un diagnostico presuntivo de galactosemia
clasica, incluso antes de la realizacion de la prueba
confirmatoria.

13

i
(E. Shekelle)
Tang, 2010
v
(E. Shekelle)
Walter, 1999

D
(Guia Dietética para
Nifios con Galactosemia.
Sociedad Espaniola de
Errores Innatos del
Metabolismo, 2003)

D

(E. Shekelle)

Bosch, 2011

Punto de Buena Practica

Punto de Buena Practica

Punto de Buena Practica

v
(E. Shekelle)
Ponton R, 2003
v
(E. Shekelle)
Tang, 2012.

D
(E. Shekelle)
Bosch, 2006.
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Informar a toda persona de los riesgos genéticos y
opciones disponibles para enfrentarlos.

Realizar el monitoreo clinico, bioquimico y metabdlico
de acuerdo al estado clinico del paciente y politicas
del centro de atencion en los pacientes diagnosticados
con esta enfermedad.

Utilizar la medicion de Galactosa-1- fosfato en
eritrocitos, ya que es el método mas adecuado para
la vigilancia del cumplimiento de la dietoterapia.

Establecer dietoterapia especifica a los pacientes
lactantes cuya actividad enzimatica GALT sea menor
del 10% de la actividad del control y cuya RBC
galactosa-1-fosfato sea mayor de 10 mg/dl. El
tratamiento a base de soya depende de la respuesta
de Gal-1-P eritrocitaria. Las concentraciones
inferiores a 5 mg / dl se consideran dentro del rango
terapéutico.

Informar a los padres del paciente y al paciente, con
oportunidad, la evolucion y  prondstico de su
enfermedad.

Realizar  examen oftalmologico del segmento
anterior con lampara de hendidura y fondoscopia
indirecta con pupilas dilatadas, en el momento del
diagnostico inicial y durante el seguimiento en forma
anual.

Aunque la mortalidad neonatal asociada con esta
enfermedad se puede prevenir mediante el
diagnostico precoz y una dieta restringida en
galactosa, la falta de un tratamiento efectivo sigue
teniendo consecuencias: retraso del desarrollo,
trastornos neuroldgicos y la insuficiencia ovarica
prematura que es una secuela frecuente.

El adecuado control de la ingesta dietética, tanto
proteica como mineral, asi como el régimen de vida
saludable pueden prevenir la aparicion de alteraciones
significativas de la mineralizacion dsea.

14

D
(E. Shekelle)
HC Wo,2010

D
(E. Shekelle)
Wo,2010

C
(E. Shekelle)
Cangemi, 2012.

C
(E. Shekelle)
Elsas, 2010.

Punto de Buena Practica

C
(E. Shekelle)
Bosch, 2004.

i
(E. Shekelle)
EISAS,2010.

i
(E. Shekelle)
Ferndndez, 2005.
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En un ensayo clinico controlado, doble ciego,

aleatorizado cuyo objetivo fue evaluar la

suplementacion vy el efecto del calcio, vitamina K1 y

D3 sobre la densidad dsea en 40 nifios con Ib
galactosemia clasica que recibieron 750mg de calcio, (E. Shekelle)

1mg de vitamina K y 10,0ug de vitamina D-3 o Panis, 2006
placebo, se observd que los nifios con placebo
presentaron disminucion de la densidad dsea.

A pesar del tratamiento temprano de los pacientes
con galactosemia, se producen complicaciones a largo
plazo como la densidad mineral ésea menor (BMD).

Los niveles bajos de calcificacion, formacion del

marcador cOC y marcadores de resorcion NTX y CTX i
IGF-1Z sugieren un metabolismo dseo disminuido en (E. Shekelle)
galactosémicos. Una disminucion densidad mineral Panis, 2004

6sea puede ser el resultado de cualquier deficiencia

alimentaria secundaria a la dieta restringida de

galactosa o factores intrinsecos desconocidos.

En los centros de atencion deben evaluar Ia

\//R desmineralizacion 6sea en forma periddica. Se
recomienda realizar estudio de densitometria 6sea en
pacientes con diagnoéstico de galactosemia, en forma
anual a partir de los tres anos.

Punto de Buena Practica

La insuficiencia ovarica primaria (IOP) asociada a
galactosemia, puede favorecer las tasas reducidas de
acumulo de masa osea en adolescentes y mujeres
jovenes y densidad o6sea baja. Las medidas para
optimizar la densidad 6sea en mujeres con IOP
incluyen la atencion a medidas de estilo de vida y el
reemplazo hormonal. El entrenamiento de resistencia
y la adecuada administracion de suplementos de
calcio y vitamina D son esenciales, asi como el
reemplazo de estrégeno y progestina.

i
(E. Shekelle)
Marino, 2011

Insuficiencia ovarica primaria o prematura (I0P) es la

complicacion a largo plazo mas comunes

experimentada por las nifas y mujeres con i
galactosemia clasica; mas del 80% vy quizas mas del (E. Shekelle)
90% estan afectado con ausencia de ciclos Fridovichkeil, 2011
menstruales o infertilidad a pesar del diagnodstico

neonatal y el cuidado permanente restriccion dietética

de la galactosa.

15
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Existen diversas alteraciones endécrinas en |la

galactosemia clasica: hipogonadismo, i
hiperandrogenismo hipergonadotrépico en mujeres, (E. Shekelle)
tiroxina baja en los recién nacidos, en ninas la IGF-1 e RubioGozalbo,2006
IGFBP-3 se encuentran bajos.

Las gonadas masculinas se ven menos afectadas, los i

nifos llegan a la pubertad de forma espontanea, (E. Shekelle)
aunque el inicio puede retrasarse RubioGozalbo,2010
Determinar en todas las ninas pre puberes con C

R galactosemia clasica: FSH y valores sanguineos de (E. Shekelle)
estradiol. RubioGozalbo,2010

En caso de identificar valores alterados de FSH y de

\//R estradiol sanguineo, enviar con el médico ginecélogo
o endocrindlogo para valoracion y control de la
insuficiencia ovarica.

Punto de Buena Practica

En la galactosemia, las fallas en los procesos de
produccion del lenguaje se encuentran entre los
problemas mas reportados. No esta claro cual es la
causa neural de este problema cognitivo.

lla
(E. Shekelle )
Timmers, 2011

Se realizé un estudio en 14 familias Irlandesas con
hermanos con galactosemia.

Se evalud 1Q, discurso y puntuaciones de evaluacion
de lenguaje, resultados de los examenes neuroldgicos
y resonancia magnética (MRI) del cerebro. Los
resultados muestran una alta incidencia de
complicaciones en el grupo en general,
particularmente retraso del habla y del lenguaje
(77%) vy bajo 1Q (71%). En la mayoria de los casos,
la afectacion de la sustancia blanca cerebral fue
evidente en el analisis de MRI. Con evidencia de
degeneracion cerebelosa progresiva vista en 2
familias. La conclusion es que en los sujetos con un
mayor aporte de galactosa no presentan una mayor
incidencia de complicaciones; por el contrario, quienes
estaban muy conformes con restricciones dietéticas
no tienen resultados mas favorables.

il
(E. Shekelle)
Hughes,2009
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Se realiz6 estudio en 33 nifios con galactosemia
clasica, 21% fueron diagnosticados con apraxia,
3% con disartria ataxicay 3 % con disartria
mixta.

El 58% habian disminuido el apoyo respiratorio
para la vozy 33% tenian problema de la calidad

i
(E. Shekelle)
Potter, 2011

de voz que era indicativo de disfuncion
cerebelosa.
Realizar resonancia magnética cerebral en los C
R pacientes que presentan problemas del desarrollo. (E. Shekelle)

Ya que en la mayoria de los casos se observa Krabbi,2011
degeneracion progresiva del cerebelo.

‘//R Evaluar en los pacientes con galactosemia el
desarrollo cognitivo con pruebas psicométricas Punto de Buena Practica
aplicadas por psicologos en los centros de atencion.

‘//R A todos los pacientes identificados con dafo
cognitivo, referirlos a terapia de rehabilitacion del Punto de Buena Practica
lenguaje y apoyo psicoldgico.

Los pacientes con galactosemia clasica estan en
peligro de un crecimiento anormal debido a
factores intrinsecos relacionados con la enfermedad
o factores relacionados con la dieta. Se estudié un
grupo de 40 nifios con galactosemia clasica en
el cual se observo que el crecimiento prenatal fue
normal pero se vio afectado el crecimiento
postnatal.

i
(E. Shekelle)
Panis, 2007

Los retrasos observados en los pacientes con

galactosemia clasica podrian ser secundarios a la

disminucion de las habilidades sociales, disfuncion

cognitiva o interrupcion del desarrollo del lenguaje. Se i

R recomienda el envio a terapia de rehabilitacion a los (E. Shekelle)

pacientes con galactosemia con retraso en el Gubbels,2011
desarrollo, a fin de garantizar la intervencion

temprana y desarrollar habilidades sociales.

17
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Los estudios indican que tener galactosemia influye

negativamente en la calidad de vida y en niveles i
educativos por lo que se requiere  evaluacion (E. Shekelle)
temprana vy regular y el apoyo en posibles problemas Bosch, 2004
cognitivos y sociales.

En cuanto se detecten alteraciones cognitivas
orientar a los padres para que los nifos acudan a
escuelas que  cuenten  con maestros
psicologos capacitados.

Punto de Buena Practica

Dar apoyo psicoldgico a los padres para mejorar la

calidad de vida de la familia. Punto de Buena Practica

A pesar de que la morbilidad y mortalidad neonatal de
pacientes con galactosemia ha disminuido, secundario
a la deteccion temprana vy restriccion de galactosa, los
resultados a largo plazo siguen siendo
insatisfactorios. Se han realizado proyecciones de alto
rendimiento, experimentales y computacionales, de
bibliotecas de compuestos para identificar inhibidores
de GALK.

i
(E. Shekelle)
Bosch, 2004.
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4.2 TRATAMIENTO NUTRICIONAL DEL PACIENTE CON GALACTOSEMIA

4.2.1 INICIO TEMPRANO DEL TRATAMIENTO NUTRICIONAL
4.2.2 REQUERIMIENTO Y RECOMENDACIONES DE ENERGIA Y NUTRIMENTOS

4.2.3 RECOMENDACION DE GALACTOSA

Evidencia / Recomendacién

La galactosa debe de ser eliminada de la dieta ante
la menor sospecha clinica incluso antes de confirmar
el diagndstico en etapa neonatal.

En el recién nacido la lactancia materna esta
absolutamente contraindicada, dar tratamiento con
una formula lactea sin lactosa.

La formula con proteina aislada de soya es una
alternativa segura y eficaz para los recién nacidos
cuyas necesidades nutricionales no pueden
otorgarse a través de la leche materna o de
sucedaneos de la leche humana a base de leche de
vaca.

En neonatos pretérmino de bajo peso se recomienda
las formulas elementales con aminoacidos.

El abordaje del tratamiento es multidisciplinario y
hay que vigilar aspectos metabdlicos, bioquimicos,
clinicos y dietéticos.

El tratamiento para los pacientes con galactosemia
se debera prescribir y supervisar por el médico
especialista y el profesional de la nutricion.

19

Nivel / Grado
v
(E. Shekelle)
Bosh, 2006
v
(Guia Dietética para Nifios
con Galactosemia,
Sociedad Espariola de
Errores Innatos del
Metabolismo, 2003)

D
(E. Shekelle)
Bosch, 2006

1]
(E. Shekelle)
Agostoni, 2006
v
(E. Shekelle)
Merritt, 2004.

i
(E. Shekelle)
Koletzko, 2006

C
(E. Shekelle)
Agostini, 2005

Punto de Buena Practica
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, . 1
En esta patologia los pacientes se encuentran en

. . . (E. Shekelle)
riesgo de alteraciones en el crecimiento, por los .
. Y Panis 2007
factores relacionados con la restriccion dietética.
c
Se requiere de vigilancia periddica de acuerdo al (E. Shekelle)
R crecimiento y desarrollo y del estado metabdlico. Panis 2007
(Anexo 5.3, Cuadro 9, ver en tablas anexas)
Es necesario  percentilar las  mediciones v
antropométricas; las mas utilizadas para |la (E. Shekelle)

evaluacion  nutricional son peso, longitud, Arnal 2010
circunferencia brazo (CB) y Cefalica (CC) talla y
pliegues.

Los estandares de referencia para poblacion
pediatrica se realizaran de acuerdo a la referencia
Centers for Disease Control and Prevention (CDC
2000).

Il
CDC, 2012

Utilizar indicadores de diagnéstico: Peso/Edad para
desnutricién aguda, Peso/Talla para desnutricidn
R cronica, Talla/edad para desnutricion cronica,
Circunferencia del brazo/edad (reserva caldrica y
proteica), Circunferencia cefélica/edad
(desnutricidn crénica) y para seguimiento score Z.

C
(E. Shekelle)
Arnal 2010

La nutricion en el primer afo de vida es

‘//R fundamental, debe satisfacer las necesidades
energéticas asegurar el crecimiento y madurez de
organos.

Punto de Buena Practica

Cuando el crecimiento y desarrollo no alcanza los

‘//R estandares recomendados se debe seguir la curva
de crecimiento y desarrollo como su propio control
del nifo y adolescente con galactosemia

Punto de Buena Practica
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Cuando existe un buen control metabdlico, los
requerimientos nutricionales en pediatria son los
mismos que en los individuos normales de la misma
edad, sexo y actividad fisica, de acuerdo a las
recomendaciones  publicadas en la  RDA
(Recommendation dietary allowances). También se
puede individualizar el calculo de energia con la
féormula de Schofield (Anexo 5.3, Cuadro 6 vy
Cuadro 7, ver en tablas anexas).

Para el calculo de energia considerar existencia de
factores de estrés y actividad fisica.

El aporte de energia y proteina se brindan de
acuerdo a las recomendaciones de la RDA.

Los hidratos de carbono deben constituir del 50 al
55% de la energia requerida.
(Anexo 5.3, Cuadro 1, ver en tablas anexas)

Recomendaciones de Galactosa

Edad Recomendacién(mg/dia)
Lactantes 50- 200

Preescolares 150 - 200

Escolares 200 - 300

Adolescentes 250 - 400

Adultos 300 - 500

21

v
(E. Shekelle)
Arnal 2011

Punto de Buena Practica

Punto de Buena Practica

C
(Guia de nutricién
pediatrica hospitalaria
2010)

v
(E. Shekelle)
Ministerio de Salud
Pdblica. Republica de cuba,
2004
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Dieta muy estricta 40mg de galactosa al dia
Dieta en el lactante 50mg
En el nifio 150 - 200mg
En el adulto 250 - 300mg

4.3 FARMACONUTRICION

4.3.1 VITAMINAS Y MINERALES
4.3.2 OTROS NUTRIMENTOS
4.3.3 MEDICAMENTOS

Evidencia / Recomendacion

La recomendacion diaria de calcio depende de la
ingesta calculada. Se debe utilizar carbonato de
calcio. Un gramo de carbonato de calcio proporciona
400mg de calcio elemental. Distribuir en las
comidas para mejorar la absorcion.
Simultaneamente se debe de administrar vitamina
D.

Se debe considerar los efectos secundarios como
flatulencia, estrefiimiento, hipercalciuria, pérdida de
Fe, Zn por quelacion

La dieta de galactosemia debe suplementarse con el
aporte de vitaminas y minerales de acuerdo a la
edad, con atencion especial al aporte de calcio, ya
que la ingesta inadecuada durante la infancia puede
dar lugar a osteopenia, osteoporosis y aumento del
riesgo de fracturas en la edad adulta; por lo que a
partir de los 3 afos es preciso utilizar suplemento de

calcio por via oral.

Las recomendaciones de Ca, P, Mg, Zn, Vit. D, se
realizan en base a RDA

Las recomendaciones de Vitamina K, DY Ca, se
realizan en base a RDA

22

v
(E. Shekelle)
Ministerio de Salud
Publica. Republica de cuba,
2004

Nivel / Grado

11
(Guias Dietética para
nifios con galactosemia,
2003)

Punto de Buena Practica

i
(Guias Dietéticas para
ninos con galactosemia,
2003)

1]
(E. Shekelle)
Panni 2004

v
(E. Shekelle)
Panis 2006
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Edad Aportes adecuados Ca (mg/dia)
0-6m 210 D
6-12m 270 (E. Shekelle)
1-3a 500 Panis 2004
4-8a 800
9-13a 1300
14-18a 1300
19-30a 1300
v
Para conocer la ingesta promedio de galactosa el (E. Shekelle)

profesional de la nutricion debe aplicar encuesta de  Boch 2004
frecuencia de alimentos y recordatorio de consumo
de 72 hrs.

El profesional de la nutricion aplicara encuesta de

alimentos recordatorio de ingesta de alimentos de 3 Punto de Buena Practica
dias (72Hrs) dos de alimentacién habitual y uno de

fin de semana

Los pacientes con galactosemia presentan estrés
oxidativo, disminucion en la mineralizacion 6sea, la
intervencion debe enfatizarse en los antioxidantes y
oligoelementos, para reducir  dano hepatico,
retinopatia y déficit neuroldgico.

1]
(E. Shekelle)
El-Bassyouni, 2006

N
X

4.4 ALIMENTOS Y DIETOTERAPIA
4.4.1 DietAs RECOMENDADAS
4.4.2 ALiMENTOS coN BAJo ConTENIDO DE GALACTOSA

Evidencia / Recomendacioén Nivel / Grado

Una dieta menos estricta en pacientes con control n
metabdlico no tiene  resultados  clinicos vy (E. Shekelle)

bioquimicos significativos a largo plazo. Krabi, 2011

La dieta puede ser flexible siempre y cuando los i

pacientes se encuentren en control metabdlico. (E. Shekelle)
Kabbi, 2011
. , v
Una dieta que se encuentre en los margenes de (E. Shekelle)

recome.nd:':luon.es, sin una re;:'.tncqon no muestra Hughes, 2009
mavyor incidencia de complicaciones.

11
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D
(E. Shekelle)
Hughes, 2009

R La recomendacion para establecer un plan
alimentario debe ser individualizada.

Para el disefio del plan alimentario es necesario
considerar el valor de todas las fuentes de la i

galactosa exdgena. (E. Shekelle)
Gross, 1991
(Anexo 5.3, Cuadro 2, Cuadro 3 y Cuadro 4, ver

en tablas anexas)

Las frutas y verduras cuando son sometidas a m
técnicas de procesamiento disminuye (E. Shekelle)
significativamente el contenido de galactosa

(congelacién, refrigeracion, escaldado, Hartnett 2007

deshidratado, en conserva, horneado en

microondas)

El consumo de alimentos industrializados se
recomendara  bajo vigilancia multidisciplinaria,

J/R considerando que en la NOM 051 sobre el Punto de Buena Practica
etiquetado no hace referencia del contenido de

galactosa en los alimentos.

El profesional de la nutricion debe ofrecer

\//R alternativas de  sustitutos equivalentes e
intercambio de alimentos para lograr la adherencia a
la terapia nutricional basado en tablas de contenido
de galactosa.

Punto de Buena Practica

‘//R Dentro de los programas de educacion para la salud
el profesional de la nutricion debe implementar la Punto de Buena Practica
ensefanza de técnicas de conservacion de
alimentos para reducir el nivel de galactosa libre.

Con la introduccion de alimentos sdlidos en la v
ablactacion se corre el riesgo de incrementar la (E. Shekelle)
ingesta de galactosa. Bosch, 2011

(Anexo 5.3, Cuadro 4, ver en tablas anexas)

Calcular la ingesta de galactosa en los diferentes D
R grupos de alimentos. (E. Shekelle)
(Anexo 5.3, Cuadro 5, ver en tablas anexas) Bosch, 2011
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Los alimentos complementarios deberan aportar del
30 al 40 % del total de la energia.

Para iniciar la ablactacion se debe considerar la
maduracion individual del lactante con
galactosemia.

Realizar estrategias educativas con conceptos
practicos de preparacion, combinacion, variacion,
dirigidas a la preparacion de alimentos adecuados.

No se demostréo la relacion directa entre el
cumplimiento en la restriccion severa de la dieta y
el desarrollo de cataratas a largo plazo.

La terapia nutricional debe adecuarse a la respuesta
metabdlica y las complicaciones que cada paciente
presente

.5 EvAaLuAaciOn MEeTABOLICA NUTRICIA

4.5.1 FALLA DE TRATAMIENTO

Los cambios observados en la composicion corporal
con un incremento en la masa magra y recuperacion
de signos clinicos de deficiencia, son indicadores de
que la terapia nutricional esta cumpliendo con su
objetivo.

Para el seguimiento en antropometria, emplear
curvas de crecimiento y desarrollo longitudinal.
Evaluar signos clinicos de deficiencia dirigidos a
deficiencia de calcio y vitamina D. Realizar
encuestas nutricionales de 3 dias.

(Anexo 5.3, Cuadro 8, ver en tablas anexas)
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Los pacientes confirmados de Galactosemia son
tratados con dieta restringida en galactosa, no
obstante pueden  acumular metabolitos como
Galactosa 1- fosfato en eritrocitos. La medicion de
Galactosa S1-fosfato en eritrocitos es una practica
estandar para su vigilancia.

El monitoreo bioquimico se realiza midiendo las
concentraciones de galactosa 1 fosfato en
eritrocitos, (Gal - 1- P) y de la excrecidn urinaria de
galactitol.

Los pacientes con galactosemia clasica tienen un
riesgo mayor de desarrollar cataratas.

Widger en su estudio no demostré una relacion
directa entre el apego dietoterapéutico y la
formacion de catarata.

A pesar del diagnostico presintomatico y a una
estricta intervencion en la dieta de toda la vida, la
mayoria de los pacientes van a experimentar
complicaciones a largo plazo, como dano cognitivo
y / o de comportamiento, deterioro dificultades del
habla, baja densidad mineral dsea, ataxia o temblor.

Aun cuando se lleva un control de la dieta libre de
galactosa, algunos pacientes pueden continuar con
los metabolitos toxicos elevados ya que se
producen de forma enddgena vy pudieran
relacionarse con la falla del tratamiento.
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5. ANEXOS

5.1. PRoTOCOLO DE BUSQUEDA

Tratamiento de Galactosemia en el paciente pediatrico y adolescente.
La busqueda se realizd en los sitios especificos de Guias de Practica Clinica, la base de datos de la
biblioteca Cochrane y PubMed.

Criterios de inclusidn:

Documentos escritos en idioma inglés o espafiol.
Publicados durante los tltimos 5 afnos.
Documentos enfocados a tratamiento.

Criterios de exclusion:
Documentos escritos en idiomas distintos al espaniol o inglés.

Estrategia de busqueda

Primera etapa

Esta primera etapa consistio en buscar guias de practica clinica relacionadas con el tema:
Tratamiento de Galactosemia en el paciente pediatrico y adolescente en PubMed.

La busqueda fue limitada a humanos, documentos publicados durante los tltimos 5 afios, en idioma
inglés o espaniol, del tipo de documento de guias de practica clinica y se utilizaron términos
validados del MeSh. Se utilizé el término MeSh: Galactosemy treatment. En esta estrategia de
busqueda también se incluyeron los subencabezamientos (subheadings): Classification, diagnosis,
drug effects, drug therapy, epidemiology, prevention and control, rehabilitation. Esta etapa de la
estrategia de busqueda dio 34 resultados, de los cuales se utilizaron 7 documentos por considerarlos
pertinentes y de utilidad en la elaboracion de la guia.

Protocolo de bisqueda de GPC.
Resultado Obtenido

("Galactosemias/classification"[Mesh] OR "Galactosemias/complications"[Mesh] OR
"Galactosemias/diet  therapy"[Mesh] ~OR  "Galactosemias/drug  therapy"[Mesh] OR
"Galactosemias/epidemiology”[Mesh] OR "Galactosemias/etiology"[Mesh] OR

"Galactosemias/metabolism"[Mesh] OR "Galactosemias/prevention and control"[Mesh] OR
"Galactosemias/therapy"[Mesh] ) AND (free full text[sb] AND "last 5 years"[PDat] AND
Humans[Mesh] AND English[lang])

27



TRATAMIENTO NUTRICIONAL DEL PACIENTE PEDIATRICO Y ADOLESCENTE CON GALACTOSEMIA

Segunda etapa

Una vez que se realizo la bisqueda de guias de practica clinica en PubMed vy al haberse encontrado
pocos documentos de utilidad, se procedio a buscar guias de practica clinica en sitios Web
especializados.

En esta etapa se realizo la busqueda en sitios de Internet en los no se encontraron guias de practica
clinica, en 7 de estos sitios se obtuvieron 13 documentos, de los cuales se utilizaron 5 documentos
para la elaboracion de la guia.

No. Sitio Obtenidos Utilizados
1 Fisterra 0 0
2 TripDatabase 13 5
3 NICE 0] 0
4 GIN 0] 0]
5 AHRQ 0 0
6 SIGN 0] 0
7 CMA 0] 0
Totales 13 5

Tercera etapa
Se realizd una busqueda de revisiones sistematicas en la biblioteca Cochrane, relacionadas con el
tema de tratamiento nutricional de la galactosemia. Se obtuvo 1 revision sistémica.

5.2 SISTEMAS DE CLASIFICACION DE LA EVIDENCIA Y FUERZA DE LA
RECOMENDACION

Criterios para Gradar la Evidencia

El concepto de Medicina Basada en la Evidencia (MBE) fue desarrollado por un grupo de internistas
y epidemidlogos clinicos, liderados por Gordon Guyatt, de la Escuela de Medicina de la Universidad
McMaster de Canada. En palabras de David Sackett, “la MBE es la utilizacion consciente, explicita y
juiciosa de la mejor evidencia clinica disponible para tomar decisiones sobre el cuidado de los
pacientes individuales” (Evidence-Based Medicine Working Group 1992, Sackett DL et al, 1996).

En esencia, la MBE pretende aportar mas ciencia al arte de la medicina, siendo su objetivo disponer
de la mejor informacién cientifica disponible -la evidencia- para aplicarla a la practica clinica (Guerra
Romero L, 1996).

La fase de presentacion de la evidencia consiste en la organizacion de la informacion disponible
segun criterios relacionados con las caracteristicas cualitativas, disefio y tipo de resultados de los
estudios disponibles. La clasificacion de la evidencia permite emitir recomendaciones sobre la
inclusion o no de una intervencién dentro de la GPC (Jovell AJ et al, 2006) .
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Existen diferentes formas de gradar la evidencia (Harbour R 2001) en funcién del rigor cientifico
del diseno de los estudios pueden construirse escalas de clasificacion jerarquica de la evidencia, a
partir de las cuales pueden establecerse recomendaciones respecto a la adopcion de un determinado
procedimiento médico o intervencion sanitaria (Guyatt GH et al, 1993). Aunque hay diferentes
escalas de gradacion de la calidad de la evidencia cientifica, todas ellas son muy similares entre si.

A continuacion se presentan las escalas de evidencia de cada una de las GPC utilizadas como
referencia para la adopcion y adaptacion de las recomendaciones.

LA EscALA MoDIFICADA DE SHEKELLE Y COLABORADORES

Clasifica la evidencia en niveles (categorias) e indica el origen de las recomendaciones emitidas por
medio del grado de fuerza. Para establecer la categoria de la evidencia utiliza nimeros romanos de |
alVy las letras a y b (mindsculas). En la fuerza de recomendacién letras mayusculas de la A ala D.

Categoria de la evidencia

Fuerza de la recomendacion

la. Evidencia para meta-anadlisis de los estudios | A. Directamente basada en evidencia
clinicos aleatorios categoria |

Ib. Evidencia de por lo menos un estudio clinico

controlado aleatorio

lla. Evidencia de por lo menos un estudio | B. Directamente basada en evidencia

controlado sin aleatoridad

IIb. Al  menos otro tipo de estudio

cuasiexperimental o estudios de cohorte

categoria Il o recomendaciones extrapoladas
de evidencia |

Ill. Evidencia de un estudio descriptivo no
experimental, tal como estudios comparativos,
estudios de correlacion, casos y controles y
revisiones clinicas

C. Directamente basada en evidencia
categoria L o en recomendaciones
extrapoladas de evidencias categorias | o Il

IV. Evidencia de comité de expertos, reportes
opiniones o experiencia clinica de autoridades en la
materia o ambas

D. Directamente basadas en evidencia
categoria IV o de recomendaciones
extrapoladas de evidencias categorias II, 11|

Modificado de: Shekelle P, Wolf S, Eccles M, Grimshaw J. Clinical guidelines. Developing guidelines. BMJ 1999;

3:18:593-59
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5.3 CuADROS

CuADRO 1. REQUERIMIENTO DE MACRONUTRIMENTOS

EDAD Proteinas | Energia % Lipidos de % Hidratos de
la Energia Carbono
Kg/dia Kcal / Kg Requerida
Lactantes 0-3m 3.5- 3.0 | 120 (145-95) DeOab6
3-6m 3.5-3.0 | 115(145-95) meses
402 45 % 50 al 55 % del
6 -9m 3.0-2.5 | 110(135-380) Antes de los 2 requerimiento
9-12m 3.0-2.5 | 105 (135 -80) afos total
g/dia Kcal/dia 30a40 %
Preescolar 1-4a >30.0 1300 (900 -1800) 30 % después
Escolar 4-7a > 35.0 1700 (1300-2300) de los dos
Escolar 7-11a > 40.0 2400 (1650-3300) anos
Adolescentes mujeres 11-15a > 50.0 2200(1500-3000)
15-19a > 50.0 2100 (1200-3000)
>19a > 50.0 2100 (1400 -2500)
Adolescentes hombres 11-<15a | » 55.0 2700 (2000 -3700)
15-19 > 65.0 2800 (2100-3900)
> 19a > 65.0 2900 (2000 -3300)

Consultado y adaptada en Abril de 2012 en: Dietary recommendations/Nutritional requirements list of publications.

http://www.who.int/nutrition/publications /nutrientrequirements/en/index.html
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CuADRO 2. ALIMENTOS PERMITIDOS, LIMITADOS O PROHIBIDOS EN LOS PACIENTES CON GALACTOSEMIA

Grupos de Alimentos PERMITIDOS Alimentos LIMITADOS * Alimentos PROHIBIDOS

alimentos < 5 mg Gal/100g 5 -20 mg Gal/100g > 20 mg Gal/100g

Lacteos Ninguno Ninguno Leche en todas sus presentaciones vy

productos lacteos, yogurt, queso*,
mantequilla, crema, etc.

Férmulas Sucedaneos de leche humana | Ninguna Formulas infantiles comerciales hechas a

infantiles con proteina aislada de soya partir de la leche de vaca o cualquier otro

mamifero

Leguminosas | Ninguna Ninguna Frijol de soya, germinado de soya, tofu,

miso, salsa de soya, soya en cualquier otra
presentacion, lenteja, alubia.

Verduras Chayote, calabacita, espinaca, | Berenjena, betabel, | Jitomate con cdscara, puré de jitomate,
ejote, champinidn, coliflor, | brécoli, calabaza de | jugo de jitomate, verduras capeadas y/o
pepino sin semillas, col, apio, | Castilla, cebolla, | preparadas con ingredientes prohibidos
alcachofa, esparrago, perejil, | chicharos, jitomate
lechuga, nabo, rabano, | pelado, zanahoria, col
lechuga, papa blanca, de bricelas,

Frutas Mango, chabacano, nectarina, | Ciruela morada, datil, | Jitomate con cascara, puré de jitomate,
uva verde, ciruela roja, | durazno, kiwi, pera, | jugo de jitomate, verduras capeadas y/o
aguacate, cereza, melon, | manzana, platano, | preparadas con ingredientes prohibidos
toronja, naranja, sandia, uva pasa, fresa,

frambuesa, limon,
naranja
Cereales y Avena, arroz, cebada, papa, | Trigo seco o cocido, | Pan de dulce, pasteles, hot cakes, wafles,

tubérculos

sémola, fécula de maiz, pasta
sin huevo, harina de trigo,

camote

muffins, pan francés, pasta de hojaldre.
Cualquier tipo de pasta, pan o pastel o

galletas vy  panes  sin galleta que contenga ingredientes
ingredientes prohibidos prohibidos

Alimentos de | Pollo, pavo, res, pescado, | Huevo Visceras (higado, rifidn, sesos, molleja,

origen animal | cerdo, Productos certificacion etc). Productos empanizados, pescado
Kosher**: jamoén, salchicha, enlatado, surimi, nuggets, croquetas
lengua, jamon serrano preparadas infantiles con ingredientes

prohibidos

Oleaginosas Almendra, cacahuate, | Coco Avellana, castana, ajonjoli, semilla de
mantequilla de cacahuate, girasol, pepita de calabaza
nueces (castilla, nogal, india,
macadamia)

Grasas Aceitunas sin semilla, aceites | Mayonesa Aderezos, crema, mantequilla
vegetales (maiz, olivo,
cartamo, soya, girasol)
margarina.

Azlcares Azlcar de cana, fructosa, miel | Miel de abeja, | Chocolate, flan, gelatina de leche, helado,
de maiz, mermeladas y jaleas | mermeladas vy jaleas de | cajeta, chicloso, mermelada y jaleas de
de las frutas permitidas | frutas limitadas frutas prohibidas y de manzana, cualquier
gelatina de agua, nieves de postre con ingredientes prohibidos
frutas permitidas

Bebidas Jugos de frutas pemitidas, | Jugos de frutas | Jugos de frutas prohibidas, café
infusion de manzanilla limitadas instantaneo, bebidas que contengan

ingredientes prohibidos

Otros Levadura, carragenina,
algarrobo, goma guar vy

arabiga, productos Parve o
Parave***

* Los quesos maduros de mas de 75 dias tienen un contenido menor de galactosa, podran utilizarse bajo prescripcion del

nutriélogo

Adaptado de: Ruiz Pons, Sanchez-Valverde. Nutritional treatment of inborn errors of metabolism. 2007.
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CuADRO 3. ALIMENTOS PARA ABLACTACION DEL PACIENTE CON GALACTOSEMIA

Grupo de Alimentos PERMITIDOS < 5mg de Gal/100g
alimentos 6 a 8 meses 8 a 10 meses 10 a 12 meses 12 a 18 meses
Lacteos Ninguno Ninguno Ninguno Ninguno
Férmulas Sucedaneos de | Sucedaneos de | Sucedaneos de | Sucedaneos de leche
infantiles leche humana | leche humana con | leche humana con | humana con
con proteina | proteina aislada de | proteina aislada de | proteina aislada de
aislada de soya soya soya soya
Verduras Chayote, Chayote, Chayote, Chayote, calabacita,
calabacita, calabacita, calabacita, espinaca, ejote,
espinaca, papa | espinaca, ejote, | espinaca, ejote, | papa blanca,
blanca, zanahoria | papa blanca, | papa blanca, | betabel, zanahoria
cocida betabel, zanahoria | betabel, zanahoria | cocida champifion,
cocida cocida coliflor, pepino sin
semillas, col, apio,
esparragos, perejil
Frutas Manzana cocida, | Manzana cocida, | Manzana cocida, | Manzana cocida,
pera cocida, | pera cocida, | pera cocida, | pera cocida, platano
platano platano, mango | platano  mango, | mango, chabacano,
cocida, chabacano, | chabacano, uva | nectarina, uva
uva verde verde, ciruela roja | verde, ciruela roja,
aguacate, cereza
Cereales v Avena, arroz, | Avena, arroz, | Avena, arroz,
tubérculos cebada, sémola, | cebada, sémola, | cebada, sémola,
fécula de maiz fécula de maiz fécula de maiz
derivados del trigo
sin lacteos
Alimentos de Pollo, pavo, res Pollo, pavo, res,
origen animal pescado, cerdo,
embutidos con
certificacion
Kosher* (jamoén
Salchicha)
Grasas Valorar tolerancia | Valorar tolerancia | Aceitunas sin
de papillas o | de alimentos con | semillas, aceites
alimentos picados | aceite vegetal vegetales (maiz,

con aceite vegetal

olivo, cartamo, soya,
girasol) margarina

Adaptado de: Ruiz Pons, Sanchez-Valverde. Nutritional treatment of inborn errors of metabolism. 2007.

32




TRATAMIENTO NUTRICIONAL DEL PACIENTE PEDIATRICO Y ADOLESCENTE CON GALACTOSEMIA

CuADRO 4. ALIMENTOS PERMITIDOS, LIMITADOS Y PROHIBIDOS DE ACUERDO AL CONTENIDO DE
GALACTOSA, PARA PACIENTES MAYORES DE 18 MESES DE EDAD.

Grupos de Alimentos PERMITIDOS Alimentos LIMITADOS * | Alimentos PROHIBIDOS

alimentos < 5 mg Gal/100g 5 -20 mg Gal/100g > 20 mg Gal/100g

Lacteos Ninguno Ninguno Leche en todas sus presentaciones

y productos lacteos, yogurt, queso,
mantequilla, crema, etc.

Férmulas Sucedaneos de leche humana con | Ninguna Formulas infantiles comerciales

infantiles proteina aislada de soya hechas a partir de la leche de vaca o

cualquier otro mamifero

Leguminosas | Ninguna Ninguna Frijol de soya, tofu, miso, salsa de

soya, soya en cualquier otra
presentacion

Verduras Chayote, calabacita, espinaca, | Berenjena, betabel, brocoli, | Jitomate con cascara, puré de
ejote, champinon, coliflor, pepino | calabaza de  Castilla, | jitomate, jugo de jitomate, verduras
sin semillas, col, apio, alcachofa, | cebolla, chicharos, jitomate | capeadas y/o preparadas con
esparrago, perejil, lechuga, nabo, | pelado, zanahoria, col de | ingredientes prohibidos
rabano papa blanca Bruselas

Frutas Mango, chabacano, nectarina, | Ciruela morada, datil, | Jitomate con cascara, puré de
uva verde, ciruela roja, aguacate, | durazno, kiwi, pera, | jitomate, jugo de jitomate, verduras
cereza manzana, platano, sandia, | capeadas y/o preparadas con

uva pasa, fresa, frambuesa, | ingredientes prohibidos
limén, naranja

Cereales y Avena, arroz, cebada, papa, | Trigo seco o cocido, | Pan de dulce, pasteles, hot cake,

tubérculos sémola, fécula de maiz, pasta sin | camote wafles, muffins, pan francés, pasta
huevo, harina de trigo, galletas y de hojaldre. Cualquier tipo de pasta,
panes sin ingredientes prohibidos pan o pastel o galleta que contenga

ingredientes prohibidos

Alimentos de | Pollo, pavo, res, pescado, cerdo, | Huevo Visceras (higado, rifdn, sesos,

origen animal | Productos certificacion Kosher**: molleja, etc.). Productos
jamon, salchicha, lengua, jamoén empanizados, pescado enlatado,
serrano surimi, nuggets, croquetas

preparadas infantiles con
ingredientes prohibidos

Oleaginosas Almendra, cacahuate, mantequilla | Coco Avellana, castaiia, ajonjoli, semilla
de cacahuate, nueces (castilla, de girasol, pepita de calabaza
nogal, india, macadamia)

Grasas Aceitunas sin semilla, aceites | Mayonesa Aderezos, crema
vegetales (maiz, olivo, cartamo,
soya, girasol) margarina.

Azlicares Azlcar de caiia, fructosa, miel de | Miel de abeja, mermeladas | Chocolate, flan, gelatina de leche,
maiz, mermeladas vy jaleas de las | vy jaleas de frutas limitadas | helado, cajeta, chicloso, mermelada
frutas permitidas gelatina de y jaleas de frutas prohibidas y de
agua, nieves de frutas permitidas manzana, cualquier postre con

ingredientes prohibidos

Bebidas Jugos de frutas permitidas, | Jugos de frutas limitadas Jugos de frutas prohibidas, café
infusion de manzanilla instantaneo, bebidas que

contengan ingredientes prohibidos

Otros Levadura, carragenina, algarrobo,

goma guar y arabiga, productos
Parve o Parave®**

*Limitados. No consumir mas de 100 gramos al dia.
**Kosher. No mezcla productos carnicos con lacteos, por lo tanto estos alimentos preparados con carne no contienen lacteos.
***Parve o pareve. No contienen productos carnicos ni lacteos.

Centro Nacional de Equidad de Género y Salud Reproductiva. Lineamiento técnico. Tamiz Neonatal. Deteccion, diagndstico,

tratamiento y seguimiento de los errores innatos del metabolismo.

galactosemia clasica. 2010: 47-61.

Deteccion, diagndstico, tratamiento y seguimiento de la
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Cuapro 5. CONTENIDO DE GALACTOSA EN

DIFERENTES ALIMENTOS PARA LACTANTES

Producto

Contenido de galactosa

Leche vaca

18,000mg/dL

Leche materna

12,222 mg/dL

Caseina 100g 184 mg
Hidrolizado de caseina 60 - 70 mg/L
Formula infantil con base en aislado de proteina 11.1 mg/L
de soya

Formulas elementales 0]

Centro Nacional de Equidad de Género y Salud Reproductiva. Lineamiento técnico. Tamiz Neonatal. Deteccion,
diagnodstico, tratamiento y seguimiento de los errores innatos del metabolismo. Deteccion, diagndstico, tratamiento y

seguimiento de la galactosemia clasica. 2010: 47-61.

CuADRO 6. EcCUACION PARA CALCULAR EL GASTO ENERGETICO BASAL

Ecuacion de Schofiel

HOMBRES

0-3=0.167P +15.174T-617.6
3-10 =19.59 P+1.303 T+414.9
10-18 = 16.25 P+1.372 T+515.5

MUJERES

0-3=16.252P +10.232T-413.5
3-10=16.969 P +1.618 T+ 371.2
10-18 =8.365 P + 4.65 T+ 200

Adaptado por Schofiel WN. Hum Nutr Clin Nutr. 1985. 39C; (1s):5-42

CuADRO 7. FACTORES DE CORRECCION EN EL CALCULO DE ENERGIA TOTAL

FACTORES DE CORRECION DE LONG

1.-Efecto térmico de los alimentos *

10 % del metabolismo basal

2.-Factor de actividad fisica”

10% en pacientes encamados
20-30 Yactividad ligera

50% actividad moderada
70-100% en nifios deportistas

3.-Factor de crecimiento °

20 % primer afio de vida
10% en preescolares y escolares

10%
10%
13%
16%
12%
13%
15%

y w4
4.- Factor de estrés o lesion

t

desnutricion
cirugia

sepsis moderada
sepsis severa

rauma leve (fractura de hueso largo )
trauma de snc ( sedado)
trauma moderado o severo

+20% quemaduras (proporcional al tamafio)
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ADAPTADO DE :1.--Bresson JL, Rey J. Energy metabolism and requeriments in disease 63-80

2.-Wilmore D. The Metabolic Management of the criticaly lil. New York: Plenum.1977.

3.-Tomado de Queen PM. Handbook of Pediatric Nutrition

4.-Pollack MM. Nutrition in the Intensive care unit. In Suskind RM , Suskind LL.Textbook of pediatric Nutrition 27 ed
by RM Reven Pres Ltd New York 1993:214

CuAaDRO 8. ENcUESTA DIETETICA

DESCRIPCION DE INDICADOR DIETETICO

La encuesta dietética es un instrumento que permite el analisis de la dieta. Proporciona una gran
ayuda en la evaluacion del estado nutricional, pero por si sola no permite formular un diagnostico.
La habilidad del encuestador es primordial para obtener la informacion y disminuir los errores de
estimacion.

Realizar registro de consumo de alimentos de tres dias para la valoracion cuantitativa de la dieta, lo
que nos permita determinar kilocalorias vy cantidades especificas del consumo de calcio vy
galactosa. En esta dieta también se puede preguntar frecuencia y tamano de la porcion de
alimentos, para lo que se requiere modelos de alimentos que permitan tener una mayor
aproximacion.

Interrogar la informacion que permita tomar decisiones, tomando en cuenta lo siguiente:
® Frecuencia de la ingesta de un solo alimento o alimentos.

Ndmero de comidas y horarios en qué, en donde y con quién las realiza

Método de preparacion y coccion

Patrones frecuentes de las comidas

Gustos, preferencia, aversiones, alergias e intolerancias

Indagacion exhaustiva y oculta en alimentos artesanales e industrializados sobre consumo
de alimentos con calcio y galactosa.

e Patrones alimentarios en ocasiones especiales (reuniones, fiestas, fines de semana, dietas
restrictivas y ayunos)

e Cambios de alimentos en relacion al estado de animo
e Consumo de suplementos y complementos

® Practicas sin evidencia cientifica de tratamiento.
La ventaja de este método de encuesta dietética es que puede automatizarse en una hoja de calculo.

Cuadro 9. Parametros de crecimiento

Parametros de Crecimiento Normal

Edad Ganancia Estatura

ladm 3 cm por mes

4a8m 2 cm por mes

9alZm 1 cm por mes

1a 20-25 cm (ganancia Total)
2y3a 10-15 cm por aio

4a9a 6 cm por afio (0.5 cm por mes)
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10al2a Mujer:  acelera la velocidad de crecimiento un afo antes de la menarquia
: acelera la velocidad de crecimiento dos afios después de aparecer el primer signo
de la pubertad

Duracion Ganancia puberal total

promedio de la
pubertad de 6
anos

Mujer: 143 16 cm
Hombre: 20 a 25 cm

5.4 FORMULA PARA EL TRATAMIENTO DEL PACIENTE CON

GALACTOSEMIA

FOrmMuLA INDICADA EN EL TRATAMIENTO DEL PACIENTE PEDIATRICO CON GALACTOSEMIA

Clave Nombre Dosis recomendada
030.000.0021.00 | Férmula de proteina aislada de soya La que el médico indique de
acuerdo al requerimiento del
paciente.
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5.5 ALGORITMO

SEGUIMIENTO DEL PACIENTE CON GALACTOSEMIA
EVALUACION BIOQUIMICA

| PACIENTE CON GALACTOSEMIA

TRATAMIENTO
ESTABLECIDO

*INTERVENCION NUTRICIONAL INMEDIATA:

EXAMENES
BIOQUIMICOS

*.SUSTITUCION DE LACTANCIA
MATERNA POR FORMULA DE
PROTEINA
AISLADA DE SOYA
-DIETA CON RESTRICCION DE
GALACTOSA
-PRESCRIPCION DE ENERGIA Y
NUTRIMENTOS (RDA)
-CALCIO, FOSFORO
-VITAMINA D
-POTASIO

\/\

-NIVELES
NORMALES DE GALACTOSA
FOSFATO ERITROCITARIO

-AUSENCIA DE GALACTITO!
URINARIO

“DENSITOMETRIA OSEA
NORMAL
-BALANCE DE CALCIO NEUTRO
-NO CALCIURIA

NO

NO

REALIZAR ENCUESTA DIETETICA
DENTIFICANDO LOS ALIMENTOS INGERIDOS
EL CONTENIDO DE GALACTOSA
-DIETOTERAPIA SIN APORTE DE GALACTOSA
ORIENTACION ALIMENTARIA AL FAMILIAR DE
PACIENTE

REALIZAR ENCUESTA DIETETICA IDENTIFICANDO:
INGESTA DE CALCIO, FOSFORO, VITAMINA D.
RELACION CALCIO:FOSFORO

FACTORES QUE ALTEREN LA ABSORCION O
EXCRECION DE CA,PO4 Y VITAMINA D

=2}

-PRUEBAS DE FUNCION
HEPATICA NORMALES

NO

PRESCRIBIR DIETOTERAPIA SIN
GALACTOSA

ADECUAR LA DIETA DE ACUERDO A
LA CAPACIDAD

METABOLICA POR EL DARNO HEPATICQ
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SEGUIMIENTO DEL PACIENTE CON GALACTOSEMIA

EVALUACION ANTROPOMETRICA
/ N

L PACIENTE CON GALACTOSEMIA

%
\

-SUSTITUCION DE LACTANCIA MATERNA POR FORMULA
DE PROTEINA AISLADA DE SOYA
-DIETA CON RESTRICCION DE GALACTOSA

A -PRESCRIPCION DE ENERGIA Y NUTRIMENTOS (RDA)
¥INTERVENCION NUTRICIONAL INMEDIATA: _CALCIO, FSFORD
-VITAMINAD
-POTASIO

-CURVA DINAMICA DE CRECIMIENTO
MUESTRA PESO EN EL MISMO PERCENTIL

-ANTROPOMETRIA Y COMPOSICION
CORPORAL NORMAL O EN MEJORIA

TRATAMIENTO |
ESTABLECIDO

f REALIZAR ENCUESTA DIETETICA IDENTIFICANDO ENERGIA TOTAL, DISTRIBUCION ENERGETICA, MACRO Y MICRONUTRIMENTOS, TIEMPOS DE
‘c ALIMENTACION

‘\ -PRESCRIPCION DIETETICA AJUSTANDO NUTRIMENTOS QUE TUVIERON DEFICIT, EXCESO O RELACION INADECUADA. ESTAS ALTERACIONES DE
NUTRIMENTOS SE DETECTARON A TRAVES DE LA ENCUESTA DIETETICA,
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SEGUIMIENTO DEL PACIENTE CON GALACTOSEMIA
DETECCION TEMPRANA DE COMPLICACIONES

PACIENTE CON GALACTOSEMIA

*INTERVENCION NUTRICIONAL INMEDIATA:

*

-SUSTITUCION DE LACTANCIA MATERNA POR FORMULA
DE PROTEINA AISLADA DE SOYA

-DIETA CON RESTRICCION DE GALACTOSA
-PRESCRIPCION DE ENERGIA Y NUTRIMENTOS (RDA)
-CALCIO, FOSFOROD

VITAMINA D

-POTASIO

¢PRESENTA
COMPLICACIONES?
TRATAMIENTO \o
«
ESTABLECIDO
sl
' ' ' J '
ALTERACIONES DEL
o INSUFICIENCIA
Sl | DAROHEPATICO DESARROLLO o(s)igggmgs CATARATA OVARICA
PSICOMOTOR
Lv -INTERCONSULTA A
PRUEBAS DE DENSITOMETRIA INTERCONSULTA ENDOCRINOLOGIA Y
-PRUEBAS DE OsEA OFTALMOLOGIA AL .
Nk GINECOLOGIA A L0S 11
ALTERACIONES EN COEFICIENTE DIAGNOSTICAR Y
FUNCION HEPATICA APARTIR DELOS 3
EL LENGUAJE INTELECTUAL CON

NORMALES

NO
‘ TERAPIADE DETERMINACION
-DIETOTERAPIA PARA REHABILITACION -DIETOTERAPIA \ DE FSHY
HEPATOPATA ‘ RESTRICOION GALACTOSA | - -DIETACONRESTRICCIONDE ) g ey enma o
\ (DIETA CON RESTRICCION APORTE DE CALCIOEOSFORO GALACTOSA
-RESTRICCION GALACTOSA DE GALACTOSA : FOSFOR DE ESTROGENOS EN
-APORTE DE VITAMINAD PREPUBER

ALTERACION

AROS, CADA ANO
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6. GLOSARIO

Adherencia: a un tratamiento: Cumplimiento del tratamiento; es decir, tomar la medicacion de
acuerdo con la dosificacion y el programa prescrito; vy la persistencia, tomar la medicacion a lo largo
del tiempo de tratamiento indicado.

Ataxia: perdida de la coordinacion. La ataxia puede afectar a los dedos y manos, a los brazos y
piernas, al cuerpo, al habla, o a los movimientos oculares.

Cociente intelectual o coeficiente intelectual: abreviado Cl, es una puntuacion, resultado de
alguno de los test_estandarizados disefiados para medir la inteligencia.

Densitometria dsea: es una exploracion que utiliza dosis bajas de rayos-X que pasan por todo el
cuerpo, y toman una radiografia a nivel de la parte baja de la espina dorsal y de la cadera densidad
de calcio de los huesos, nos ofrece datos sobre la posible presencia de una osteoporosis y el riesgo
de fracturas Oseas.

Galactosemia: es una enfermedad caracterizada por la incapacidad de metabolizar
la galactosa en glucosa.

Galactosa: es un monosacarido obtenido principalmente de la hidrdlisis de la lactosa contenida en
la leche, aunque también puede estar presente en otros alimentos.

Galactitol:  es un alcohol_de_azicar, la reduccion del producto de la_galactosa . En las personas
con deficiencia_de_galactoquinasa, una forma de la_galactosemia, el exceso de formas dulcitol en
la lente del ojo que conduce a las_cataratas .

Herencia autosdmico recesivo: es un patron de herencia de un rasgo, enfermedad o trastorno que
se transmite a través de las familias.

Hipogonadonismo hipergonodotroéfico: Alteracion en la regulacion del eje hipotalamico
hipofisis — gonada caracterizado por la ausencia o disminucion de la sintesis de hormonar
esteroides ovaricas o testiculares con un incremento en la produccion de gonadotrofinas
hipofisiarias LH - FSH secundario a una falla gonadal.

Osteoporosis: es una enfermedad que disminuye la cantidad de minerales en el hueso, perdiendo
fuerza la parte de hueso trabecular y reduciéndose la zona cortical por un defecto en la absorcion

del calcio producido al parecer por falta de manganeso.

Mantenimiento: periodo de tratamiento posterior a la administracion de un tratamiento de
induccion que tienen el objetivo de mantener al paciente libre de actividad de la enfermedad.
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ABREVIATURAS:

AMH: Hormona anti-Mulleriana

AST: Transaminasa Amino Aspartato.

ALT: Transmina Amino Alanino.
cOC:Carboxylated osteocalcina

CTX: C- terminal telopeptide.

CVRS: Calidad de vida de los paciente.

DMO o BMD: densidad mineral 6sea menor.

DG: Galactosemia Duarte.

FSH: Hormona foliculo estimulante.

GALT: Galactosa -1- fosfato — uridiltransferasa.
GALK: Galactocinasa

GALE: Uridin difosfato galactosa — 4 — epimerasa.
IGF-1 (similar a la insulina factor de crecimiento)
IGFBP-3 (de crecimiento tipo insulinaproteina de unién del factor)
LH: Hormona luteinizante

MRI: Imagen de resonancia magnética.

NOM: Norma oficial mexicana.

NTX: Telopeptide N-terminal.

POI o IOP: Insuficiencia ovarica primaria.

TP: Tiempo de protrombina.

TPT: Tiempo de tromboplastina.
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