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® Herencia AR

* Incidencia 1/50000 1m vivos

* Cribado neonatal =2 Diagnostico precoz
* Tratamiento—> Medidas dietéticas
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GALACTOSEMIA CLASICA

qﬁcienciencia: enzima galac’cosa—1 fo#ato-widi[’cmnsferasa
IALT)

igesﬁvo: hepa‘comegaﬁa, ictericia, faﬂo hepéﬁco,asciﬁs,
mitos, estancamiento pondera[, sepsis por E. coli

euro: retraso psicomotor, HIC, ataxia, le’cavgo

enal: tubulopatia pvoxlmal, galac‘coswia, aciduria, fauo
nal
emato: diatesis hemowégica, hemolisis, galactosemia

adocrino: hipogonadismo hipergonadotrépico
%*‘ nRATA F’r

& %

& A
74 pg att

jO: catarata en gota de aceite

e GALACTOSEMIA TIPO I

Dqﬁciencia: galactoquinasa (GALK)

Qjo: catarata en gota de aceite
Neuro: HIC

GALACTOSEMIA TIPO llI

eﬁclencia: enzima UDPgalactosa 4-epimerasa
(GALE)

Forma per@férica: asintomatica o clinica leve,

afecta a eritrocitos y leucocitos

Forma sistémica: clinica de galactosemia cldsic
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® Retraso pubeval% falta del comienzo de la misma por encima de 2-2,5 DE

Vespecto a la poblacién de Vefevencia
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CONGENITOS

Anomoalias de los cromosomos sexuales

Anomalios de los cromosomas sexuales

Sindrome de Klinefelter y sus variantes; disgenesia
gonadal X/XY, varones con cariotipo 46 XX; alteraciones
del cromosoma Y; varones con cariotipo 47 XYY

Sindrome de Turner y sus variantes; Sindrome de Noonan
femenino

Anomolias de las Anomalias de los
Anorquia; de regresion testicular; sindrome Disgensia pura con cariotipo 46 XX; disgenesia
de testiculos rudimentarios; agenesia o hipoplasia gonadal pura con cariotipo 46 XY; disgensia gonadal mixta
dthscﬂuhsdtﬁ wﬁmsxqmm
Anomalias de la de testosterona y de los receptores de I sintesis de hormonos

~ Déficit de biosintesis de testosterona (P-450,,,, P-450,.,, | Resistencia primaria del ovario; bloqueos de [a sintesis
17-B-hidroxi. esteroide-reductasa); déficit de S-a-reductasa, de testosterona; déficit de la sintesis de estrogenos (carendia
sindrome de resistencia a los andrégenos (sindrome de 17-hidroxilasa, 17-desmolasa)

de feminizacién testicular); resistencia primaria del testiculo

Mutaciones de los genes de los receptores de gonadotropinas
(LHr y FSHr)

Mutaciones de los genes de los receptores de gonadotropinas
(LHry FSHr)

~ Sindromes que asocion

Sindromes que asodan

Sindrome de Noonan; de
distrofia miotonica de Steiner; sindrome de Robinow;
sindrome de Bloom; sindrome de ataxia telangiectasia,

lentiginosis miltiple y otros

Sindrome de Noonan; sindrome de
distrofia miotdnica de Steiner; sindrome de Robinow;
sindrome de Bloom; sindrome de ataxia telangiectasia,

lentiginosis multiple y otros
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linas con Galactosemia—>

H y FSH basales ﬂ
stradiol ﬁ

erfil tiroideo (TSHy T4l)
dad éseaﬂ.

,cogmfia a]odomino—pélvica
0>2,5cm + >10 foliculos >0,5cm

»o uterino>cuello uterino

RMN?

Examen de |a
funcién gonadal

Test con andlogos de GnRh (Test de Procrin®)

-En < de 6 meses si es posi’ole

-En < de 3 aios SIEMPRE

de alteracién gonadal

-

—Repe’c'ur a los10 y los 12 afios y ante sospecha

/
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E. Fisica

—Adipomastia

- No desarrollo mamario (S1)

~Galactosemia
- Vello pubico (P2)

-Obesidad

-Talla baj
Estadio puberal Tarner1 ata beja

-Osteopenia leve

. Pruebas complementarias
tos antropomeétricos .

*Estradiol basal: 8,6 pg/ml (7,3-42,6)
*FSH basal: 59,1 mlU/ml (1,5-12,4)
*LH basal: 24,2 mlU/ml (1,7-8,6)

s0: 52,5kg (p92; +1,44 DE Estudio )
lla: 142,5¢cm (p6; -1,53 DE Estudio Espaiiol

)

-Eco abdominal: anej beral
C: 25,85 kh/m2 (p97; +2,02 DE Hdez 1988) €O apaominal: angjos prepuberaies

-EO: 11 anos

Sesion Serv. Pediatria. Hospital Matg
Infantil. Badajoz, 2016
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-Peso: 5020 (p7; -1,52 DE)
-Longitud: 57 cm (p6; -1,64DE)

-Galactosemia (pendiente de

tipificacion genética)

-IMC: 15,45 kh/m2 (p24; -0,73 DE)

Sesidn

Test Procrin®
-Estradiol basal: 21,1 mUl/ml (7,3-42,6)

-FSH basal: 43,6 mUW/ml (1,5-12,4)
-LH basal: 5,45 mUl/ml (1,7-8,6)
-FSH 29muestra: >17omUl/ml

Ser iatria. Hospital Materno-

{29 mauestra: 150 mU1/ml




Estraderm® 730867 .4-TLD

2 Induccién de la pubertad |
2> Nifias >12 afios/Nifios >14 afios + EO >12
—> Esteroides sexuales
Q Estrégenos orales/transdérmicos
Pveparados de Testosterona IM/oral

— Desarrollo caracteres secundavios, maximizar talla adulta, evitar
pmblemas psicosocia[es




. . . 2 eEivos ey Aplicar porcion de
Tiempo (Meses) Dosis Estradiol Niveles Estradiol parche al acostarse ¢
| (pg/ml) retirarlo al levantars

0,1 ug/kg
0,1 ug/kg
0,2 pug/kg
12.5 g
25 ug
375 U8
50 48

75 K8
100 pg

5% \ Aplicar porcién de

6-8 parche continuament
Cambiar 2 veces/sen

~12
~ o5
=37
~ 50

=75

~ 50-150

Dosis adulto

Sesidn Serv. Pediatria. Hospital Materno-
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Preparados de testosterona Dosis Ventajas Desventajas

F
) I I A

MANTENIMIENTO * 1000mg dosis inicial -Inyeccién menos frecuente -Dolor inyeccién

(22 dosis a 6sem) -Poca fluctuacién de T “Volumen grande
undecanoato testoterona IM * 1j000mg cada 10-14sem -Tos en ocasiones
-Remeda ritmo circadiano T -Transferencia de
-No inyeccion T si contacto
Testosterona ge[ (1 %) * 25a5¢(liberazsasmgdeT) Flexibilidad dosis -Aplicacion diaria
poner cada noche -Menor eritrocitosis -Mas caros

-Ligera irritacion cutan
Sesidn Serv. Pediatria. Hospital Materno-
Infantil. Badajoz, 2016
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Tiempo Posologia Dosis
\/ O-6 meses Va parche de 25;xg9/\plicar al acostarse y retivar al ~ 6ug/ dia

levantarse

MONITORIZACION
6-12 meses '%'_ P&VCl’le de 25Hg continua

-Desarrollo mamario
V2 ]oarche de 25148 -Maduracién ésea
18-24 meses 1 ]oarche e 2508 -Crecimiento

12-18 meses

-Niveles de estradiol en cada fase%ob jetivos
Niveles de LH y FSH

24 -30 meses 1 paV'C’ﬂe de 25{"{g

30-306 meses

Ya parche de sopg

36-42 meses | pavche de 50ug + Progestagenos 50 Ug
42- 48 meses | parche de 75ug + Progestagenos 75 g
Mantenimiento . géagewggﬁgﬁ%ws@?%os 100 pg
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CONCIUSIONES

pato [ogia del eje gonadal puede presentarse en ninas diagnosﬁcadas de galactosemia desde
les muy temprana% diagnésﬁco precoz de hlpogonadismo hipergonadotro’p ico > lden’clﬁce

entes suscepﬁ’o les de tratamiento

uccion puberal se realizard en nifas diagnosﬂcadas de galac’cosemia que no hayan iniciado
quia a los 13 aftos (+2 DE de la poblacién de Veferencia) con edad ésea superior a 12,5 anos,

tante eshrégenos a dosis iniciales Ioajas con aumento gradua[ e introducciéon posteviov de
esterona.

dencia actual eestrégenos transdérmicos emayor Ioiodisponifoilidad que la via oral, mejo

ancia gastro intestinal y menor toxic idad hepato—’oiliar al evitar el primer paso hepéﬁco.

etivos—> conseguir un adecuado desarrollo pubeml, alcanzar una talla adulta optima, preve

:teopovosis y evitar pvoblemas psicosocial.es.
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id4 toallitam

LH,FSH y
Estradiol

| | I Retraso puberal si
0’ 3h 24h *Estradiol plasmético<soy

*Gran elevacién de FSH y

Pico méax Estradiol

Pico max LHy FSH
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