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GALACTOSEMIAGALACTOSEMIA

• Metabolopatía congénita

• Herencia AR

• Incidencia 1/50000 rn vivosIncidencia 1/50000 rn vivos

• Cribado neonatal  Diagnóstico preco

• TratamientoMedidas dietéticas
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dosa reductasadosa reductasa
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Galactosa deshidrogenasaGalactosa deshidrogenasa

GALK

GALTGALT

GALE
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GALACTOSEMIA CLÁSICA

eficienciencia: enzima galactosa‐1‐fosfato‐uridiltransfera
GALT)GALT)

igestivo: hepatomegalia ictericia fallo hepático ascitisigestivo: hepatomegalia, ictericia, fallo hepático,ascitis, 
ómitos, estancamiento ponderal, sepsis por E. coli
euro: retraso psicomotor, HIC, ataxia, letargop , , , g
enal: tubulopatía proximal, galactosuria, aciduria, fallo 
nal

Hemato: diátesis hemorrágica, hemolisis, galactosemia
ndocrino:  hipogonadismo hipergonadotrópico
jo: catarata en gota de aceite 
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2 GALACTOSEMIA TIPO II

asa  Deficiencia: galactoquinasa (GALK)

Ojo: catarata en gota de aceite
Neuro: HICNeuro: HIC

3
Deficiencia: enzima UDPgalactosa 4‐epimerasa
3 GALACTOSEMIA TIPO III

(GALE)

fForma periférica: asintomática o clínica leve, 
afecta a eritrocitos y leucocitos
F i té i lí i d l t i lá iForma sistémica: clínica de galactosemia clásic

a. Hospital Materno‐
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IPOGONADISMO HIPIPOGONADISMO HIP

• Retraso puberal falta del comienzo d
respecto a la población de referenciap p f

14 años4
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PERGONADOTRÓPICOPERGONADOTRÓPICO

de la misma por encima de 2‐2,5 DE 

13 añ
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HIPOGONDISMO HIPOGONDISMO 
HIPOGONADOTRÓPICO

FSH
LH

HIPOGONADISMO FSHHIPOGONADISMO
HIPERGONADOTRÓPICO

FSH
LH  
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Niñas con GalactosemNiñas con Galactosem

LH y FSH basales 

EstradiolEstradiol 

Perfil tiroideo (TSH y T4l)

Edad ósea   

E g fí bd i él iEcografía abdomino‐pélvica
io>2,5cm + >10 folículos >0,5cm

po uterino>cuello uterinopo uterino>cuello uterino

RMN? Sesión Serv. Pediatría
Infantil. Bad

ia Examen de la ia función gonadal

l d h ( d ®)Test con análogos de GnRh (Test de Procrin®)

‐En < de 6 meses si es posible
‐En < de 3 años SIEMPRE
‐Repetir a los 10 y los 12 años y ante sospecha 
d lt ió d lde alteración gonadal

a. Hospital Materno‐
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E. Física
‐Adipomastia
‐ No desarrollo mamario (S1) ( )
‐ Vello púbico (P2)

Estadio puberal Tarner I

atos antropométricos

so: 52,5kg (p92; +1,44 DE Estudio )
alla: 142 5cm (p6; 1 53 DE Estudio Español

p

alla: 142,5cm (p6; ‐1,53 DE  Estudio Español 
0)
MC: 25 85 kh/m2 (p97; +2 02 DE Hdez 1988)MC: 25,85 kh/m2 (p97; +2,02 DE Hdez 1988)

Sesión Serv. Pediatría
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12 
años y

‐Galactosemia

años y
5 

Galactosemia
‐Obesidad
T ll b j

meses

‐Talla baja
‐Osteopenia leve

Eje hipófiso gonadal:
Pruebas complementarias
‐Eje hipófiso‐gonadal:
*Estradiol basal: 8,6 pg/ml (7,3‐42,6)
*FSH basal: 59,1 mlU/ml (1,5‐12,4)59, / ( ,5 ,4)
*LH basal: 24,2 mlU/ml (1,7‐8,6)
‐Eco abdominal: anejos prepuberales
‐EO: 11 años

a. Hospital Materno‐
dajoz, 2016



4 
MESESMESES

G l t i ( di t d‐Galactosemia (pendiente de 
tipificación genética)

‐Estrad
Test Pr

‐FSH b
‐LH ba
‐FSH 2
‐LH 2º Sesión Serv. Pediatría
Infantil. Bad

Datos antropométricos

‐Peso: 5020gr (p7; ‐1,52 DE)

Datos antropométricos

‐Longitud: 57 cm (p6; ‐1,64DE)
‐IMC: 15,45 kh/m2 (p24; ‐0,73 DE)

diol basal: 21,1 mUI/ml (7,3‐42,6)
rocrin®

basal: 43,6 mUI/ml (1,5‐12,4)
asal: 5,45 mUI/ml (1,7‐8,6)
ºmuestra: >170mUl/ml
muestra: 159 mUI/mla. Hospital Materno‐
dajoz, 2016



TRATAMIENTOTRATAMIENTO

Inducción de la pubertad
Niñas >12 años/Niños >14 años + E
Esteroides sexualesEsteroides sexuales

Estrógenos orales/transdérmic
Preparados de Testosterona IM

Desarrollo caracteres secundariosDesarrollo caracteres secundarios,
problemas psicosociales                        

Sesión Serv. Pediatría
Infantil. Bad

25‐50‐75‐100mgr

25‐50‐100mcg
EO >12,5 años

5 5 g

25‐37,5‐50‐75mcg

cos
M/oral/transdérmicos
maximizar talla adulta evitar, maximizar talla adulta, evitar 
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Tiempo (Meses) Dosis Estradiol

0 0,1 µg/kg 3

6 0,1 µg/kg 3

12 0,2 µg/kg 6

18 12.5 µg ̴
24 25 µg ̴
30 37.5 µg ̴3 37 5 µg

36 50 µg ̴
42 75 µg ̴42 75 µg

48 100 µg ̴

Sesión Serv. Pediatría
Infantil. Bad

Objetivos A li  ió  d  Objetivos
Niveles Estradiol 

(pg/ml)

Aplicar porción de 
parche al acostarse y
retirarlo al levantars

3‐4

3‐4
Aplicar porción de 

6‐8

12

Aplicar porción de 
parche continuament
Cambiar 2 veces/sem

25

37
Comenzar Progestágeno
micronizados:37

50

75

micronizados:
-200µg/día vía vagina
-vía oral 12d/mes (10
21º día)75

50‐150

2 )

Dosis adulto
a. Hospital Materno‐
dajoz, 2016



Preparados de testosterona Dosisp

INICIAL
É

• 50mg/mes
• 100mg/mesÉsteres de testosterona IM

(Enantato/Cipiotato)

100mg/mes
• 150mg/mes
• 150‐200mg

MANTENIMIENTO
Undecanoato testoterona IM

• 1000mg dosis
(2º dosis a 6

• 1000mg cada 10g

Parches Testosterona • 2 5 a 5 mg diario nParches Testosterona 2,5 a 5 mg diario n

Testosterona gel (1%) • 2,5 a 5g (libera 2,5 a
poner cada noponer cada no

Sesión Serv. Pediatría
Infantil. Bad

Ventajas Desventajasj j

6m
6m ‐Mucha experiencia

‐Inyectable
‐Fluctuación nivel T6m

6m
2sem

‐Mucha experiencia
‐Barato

‐Fluctuación nivel T
‐Mayor eritrocitosis

s inicial
sem)
0‐14sem

‐Inyección menos frecuente
‐Poca fluctuación  de T

‐Dolor inyección
‐Volumen grande
‐Tos en  ocasiones4

no escrotal

‐Remeda ritmo circadiano T
‐No inyección

‐Flexibilidad dosis

‐Irritación piel
‐Se despegan si sudor
‐Aplicación diariano escrotal Flexibilidad dosis

‐Menor eritrocitosis
Aplicación diaria
‐Más caros

R d it i di T T f i d

a 5 mg de T)
oche

‐Remeda ritmo circadiano T
‐No inyección

‐Flexibilidad dosis
Menor eritrocitosis

‐Transferencia de 
T si contacto

‐Aplicación diaria
Más carosoche ‐Menor eritrocitosis ‐Más caros

‐Ligera irritación cutáne
a. Hospital Materno‐
dajoz, 2016



Peso: 57kg
12 
años Tiempo

0-6 meses ¼ parche de 25µg
levantarse

6-12 meses ¼ parche de 25µg c

12-18 meses ½  parche de 25µg
18-24 meses ½  parche de 25µg
24-30 meses 1 parche de 25µg
30-36 meses ½ parche de 50µg½  parche de 50µg
36-42 meses 1 parche de 50µg + 
42- 48 meses h d42- 48 meses 1 parche de 75µg + 
Mantenimiento 1 parche de 100µg +Sesión Serv. Pediatría

Infantil. Bad

Posología Dosis
Aplicar al acostarse y retirar al  ̴ 6µg/día

MONITORIZACIÓN
continuamente ̴ 6µg/díaMONITORIZACIÓN

‐Desarrollo mamario
̴ 12µg/día
12.5 µg

‐Maduración ósea
‐Crecimiento


25 µg

37 5 µg

‐Niveles de estradiol en cada faseobjetivos
‐Niveles de LH y FSH

37.5 µg

Progestagenos 50 µg

PProgestagenos 75 µg

+ Progestagenos 100 µga. Hospital Materno‐
dajoz, 2016



ConclusionesConclusiones
patología del eje gonadal puede presentarse enpatología del eje gonadal puede presentarse en
des muy tempranadiagnóstico precoz de hip
entes susceptibles de tratamientoentes susceptibles de tratamiento

ucción puberal se realizará en niñas diagnostic
rquia a los 13 años (+2 DE de la población de ref
diante estrógenos a dosis iniciales bajas con aum
gesterona.

ndencia actualestrógenos transdérmicosndencia actual estrógenos transdérmicos
rancia gastrointestinal y menor toxicidad hepa

ti  i d d d lletivos conseguir un adecuado desarrollo pu
steoporosis y evitar problemas psicosociales. Sesión Serv. Pediatría

Infantil. Bad

n niñas diagnosticadas de galactosemia desden niñas diagnosticadas de galactosemia desde 
pogonadismo hipergonadotrópicoidentifica

cadas de galactosemia que no hayan iniciado 
eferencia) con edad ósea superior a 12,5 años, 
mento gradual e introducción posterior de 

mayor biodisponibilidad que la vía oral, mejormayor biodisponibilidad que la vía oral, mejor
ato‐biliar al evitar el primer paso hepático. 

b l l t ll d lt ó tiuberal, alcanzar una talla adulta óptima, preve
a. Hospital Materno‐
dajoz, 2016
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TEST DE PROC
crin® 50µg subcutáneo

LH,FSH  y , S y
Estradiol

Pico máx LH y FSH
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Infantil. Bad

RIN®  

R b l

*Estradiol plasmático<50p

Retraso puberal si

p p
*Gran elevación de FSH y L

Pico máx Estradiol
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