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Ascitis como única manifestación de galactosemia 
clásica 
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Resumen 

La galactosemia es una alteración congénita del metabolismo de 
los hidratos de carbono, que se hereda con carácter autosómico 
recesivo. Exis ten tres defectos enzimáticos; el más representati
vo es la deficiencia de la galactosa 1 fosfato uridil transferasa 
(GALT). Las manifestaciones clín icas de la galactosemia clásica 
aparecen en los primeros días de vida con la ingestión de leche. 
Se caracteriza por icte ri cia, hepatomegalia, vómito, letargia, 
hipotonia, detención del crecimiento, cataratas, cuadro de hepati
tis neonatal indistinguible de otras causas . Si no se suspende el 
aporte de galactosa, la enfermedad progresa rápidamente y cau
sa cirrosis e insuficiencia hepática secundaria, retraso psicomotor 
severo y daño renal. El diagnóstico se realiza a través del tamiz 
metabólico ampliado y la prueba de Beutler. El tratamiento consiste 
en suspender el aporte de galactosa . En este informe se presenta 
un paciente con galactosemia· clásica que ocurrió de forma atípica 
pues la única manifestación fue la ascitis cuya presencia no se 
puede explicar por ninguno de los mecanismos fisiopatológicos 
conocidos . 

Palabras clave: Galactosemia clásica, ascitis, galactosa 1 fosfato 
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Introducción 
La galactosemia es una alteración del metabolismo de los 

hidratos de carbono, que se transmite con carácter 

autosómico recesivo. La primera descripción detallada de 

esta enfermedad fue hecha por Groppert en 1917, en tres 

hermanos. Con ello se inició el estudio de las enfem1edades 

metabólicas hereditarias 1
• En 1935, Mason y Turner descri

bieron un caso simi lar 2• 
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Abstract 

Galactosemia is an au tosomic recessive disease characterized 
by alte rat ions in carbohydrate metabolism. There are three 
enzymatic defects, the most representative of which is galactose 
1 P uridil transferase deficiency. The clinical manifestations of the 
classic type appear the first days after birth when chi ldren are 
fed milk. The classical symptoms are jaundice, hepatomegaly, 
vomit, flaccid ity, lethargy, fai lure to thrive, ca taracts and neonatal 
hepatitis clinically indistinguishable from other causes. lf galactose 
intake is not discon tinued, the disease progresses rapidly and 
results in cirrhosis and hepatic failure , mental retardation and 
renal disease. Early diagnosis is done through the complete 
metabolic screening and the Beutler test. Treatment consists of 
exclusion of galactose. In this paper we present a clinica l case of 
classic galactosemia. The only sign was ascitis without hepatic 
damage. 

Key words: Classic galactosemia, ascitis , ga lactose 1 P urid il 
transferase, cirrhosis , hepatic failure. 

Existen tres defectos enzimáticos codificados por dife

rentes cromosomas: En la variedad clásica existe deficiencia 

de la ga lactosa 1 fosfato uridil transferasa (GALT); la altera

ción se encuentra en los brazos cortos del cromosoma 9; en 

la deficiencia de la galactocinasa (GALK), en el brazo largo 

del cromosoma 17 y en la deficiencia de la uridil difosfato 

galactosa 4 epimerasa (GALE), en el cromosoma 1 ·'. 
Hay más de 100 mutaciones hereditarias que pueden ser 

causa de la galactosemia; la más común es la Q 188R, res

ponsable de la ausencia de la enzima. En la variedad D uarte 

N314D existe una disminución parcial 3
. 

En México no se conoce su frecuencia. En Estados U ni

dos y Gran Bretaña es de 1:62,000 nacidos vivos 4
• 

La forma clásica es la más representativa de las tres va

riedades de galactosemia. Las manifestac iones clínicas se 

inic ian con la ingestión de leche genera lmente en los prime

ros días de vida. Se caracteriza por ictericia, hepatomegalia, 
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vómito, letargia, hipotonía, detención del crecimiento y ca

taratas. Este cuadro es indistinguible de hepatitis neonatal 

por otras causas . Si no se suspende el aporte de galactosa, 

la enfermedad progresa rápidamente, evoluciona a cirrosis 

e insuficiencia hepática, gran retraso psicomotor y daño 

renal ' 5
. En la deficiencia de la GALE existen dos varieda

des, una se comporta como la deficiencia de GALT y otra 

sólo con presencia de cataratas sin dai'ío hepático 3·6 En la 

deficiencia de GALK sólo aparecen cataratas 3•
7

. 

Se informa el caso de un paciente cuya única manifesta

ción ele galactosemia clásica fue la ascitis. 

Resumen del caso 
N iiio ele dos meses, producto de la gesta 1, embarazo nor

mal, parto de término en hospital. Padres no consanguí

neos. Pesó 3,150 g; talla desconocida; APGAR desconocido. 

Sin antecedentes familiares o perinatales de importancia. Ali

mentado con leche humana exclusivamente. 

Padecimiento actual: Historia de 15 días de evolución 

con gran aumento del perímetro abdominal. Fue referido al 

Servic io de Gastroenterología y Nutrición dellNP. 

Exploración física: Peso 3,850 g (porcentila 5); talla 54 cm 

(porcentila 5 ); perímetro cefálico 3 7 cm (porcentila 1 O); tem

peratura 36.5°C, TA 90/60. Buen estado general, sin ictericia, 

bien hidratado. Cabeza sin alteraciones. Fondo de ojo nor

mal. Tórax normal. Abdomen globoso a expensas de líquido 

de ascitis con un perímetro abdominal de 3 7 cm; a la percu

sión, hígado de 4 cm que no rebasa borde cos tal ; sin 

esplenomegalia; hernias inguinales indirectas. 

Laboratorio: bilirrubina total 1.9 mg/kL (< 1.2 mg/dL); 

bilirrub ina directa 0 .79 mg/dL (0-0.4) AST 79 U/L (0-35); 

ALT 29U/L (0-54); triglicéridos 111 , GGT 18 U/L (4-120); 

albúmina 4.1 . Biometría hemática: hematócrito 8'% (28-35) ; 

hemoglobina 4 g%, (9.4-11.2) ; leucocitos 9,300/mm3 (6,000-

17,500); linfocitos 44'Yu; neutrófilos 48%. ; plaquetas 179,000/ 

mm\ creatinina 0 .17 mg/dL (0.2-0.4); BUN 19 mg/dL (7-22), 

cloro 106 mEq (99-111 ); Na 138 mEq (135-148); K 4.1mEq 

(3.5-5). 

Examen general de orina. Células epiteliales abundan

tes ; proteínas trazas, eritrocitos 1-2 x campo, pH 7.5, densi

dad 1.004 . Paracente s is . Acitis: glucosa 73 , turbio , 

xantocrómico, células 8 x campo. 

Gabinete. Ultrasonido de abdomen: Hígado 7 cm, con 

aumento en la ecogenicidad; presencia de abundante líqui

do libre. Cistouretrogratla normal. Ultrasonido cerebral sin 

alteraciones. Tamiz metabólico: Aminoaciduria generaliza-

da, galactosuria , melituria. Prueba de Beutler, positiva para 

galactosemia clásica. 

Biopsia hepática: fibrosis portal y esteatosis. 

La evolución clínica del paciente fue satisfactoria gra

cias a la dieta si n lactosa, con buen peso y talla; con desa

rrollo neurológico adecuado , sin datos de ascitis, ni 

hepatomegalia . Pruebas de función hepática normales. En 

las últimas visitas se observó la presencia de cataratas. 

Discusión 
El presente caso es de sumo interés puesto que ninguno de 

los mecanismos fisiopatológicos implicados en la forma

ción de la ascitis, hipertensión porta y cirrosis se hallaban 

presentes 8
. En la galactosemia se presentan efectos tóxicos 

de los metabolitos de la galactosa y daño celular por el 

acúmulo anormal de galactosa 1 fosfato y del galactitol 3
·
9

. 

En este caso la presencia de ascitis no se puede explicar por 

aumento de la presión hidrostática, di sminución de la pre

sión oncótica, incremento del sistema renina angiotensina 

aldosterona, incremento de la hormona antidiurética o por 

disminución del flujo linfático, ya que no hubo hipertensión 

porta y la biopsia hepática no mostró fibrosis severa ni 

cirrOSIS. 

El estudio histopatológico sólo mostró fibrosis portal y 

esteatosis, datos que se han descrito en pacientes con 

galactosemia quienes presentan esteatosis, proliferación 

colangiolar, transformación seudoacina, hemosiderosis , 

fibrosis y dependiendo de la intensidad del daño , cirrosis 

como evento final 10 

Los estudios de elección para el diagnóstico de este error 

congénito del metabolismo de los hidratos de carbono son 

el tamiz ampliado y la prueba de Beutler. Esta mide la activi

dad de la GALT en la superficie del eritrocito, lo que pem1ite 

diagnosticar galactosemia clásica -'· 10- 15. 

La presencia de ga lactosuria es fuertemente sospechosa 

de galactosemia, por lo cual el clinitest para eva luar un pa

ciente con síndrome colestásico es de suma importancia. 

Esta prueba es fácil de rea lizar. La presencia de ascitis más 

los datos del tamiz metabólico en este paciente orientaron 

fuertemente hacia la posibilidad de galactosemia, que se 

confirmó con la prueba de Beutler. 

En la actualidad se puede rea lizar el diagnóstico prenatal 

de galactosemia mediante la detección de galactitol en el 

líquido amniótico a partir de las diez semanas de gestación 

o determinando la deficiencia de GALT con el análisis del 

DNA de las vellosidades coriónicas -'. 

Acta Pcdiátrica de México Volumen 24, Núm. 3, mayo-junio, 2003 161 



7ÁRATE MONDRAGÓN F Y COLS 

Múltiples informes señalan que aun llevando una dieta 

totalmente libre de ga lactosa, estos niños pueden presentar 

afteraciones neurológicas a largo plazo, manifestadas sobre 
todo en el lenguaje y el aprendizaje ; en las niñas, disfunción 

ovárica. Para explicar estas manifestaciones se han propues

to cuatro teorías: 1" Daño fetal in útero. 2" Instalación tardía 

del tratamiento. 3" Manejo incorrecto de la dieta. 4" 

Autointoxicación por galactosa endógena 16 

Conclusión 
En todo lactante menor con asc itis de origen indeterminado 

se debe realizar un tamiz metabólico ampliado y una prueba 

de Beutler, ante la posibilidad que exista galactosemia. 
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