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Déficit En muchos casos no

galactosa-4-epimerasa, tiene manifestaciones

de gravedad variable. clinicas.

4Cémo se detecta
en neonatos?

Rechazo del alimento, pérdida de peso, ictericia,
bilirrubina alta.

Pérdida de conciencia.
Cataratas.
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La investigacién. Relacion ciencia-familias

La Galactosaemia Network comienza a andar en 2011, fruto
de la relacién de algunos investigadores con las
asociaciones de pacientes, agrupadas en la European
Galactosaemia Society.

Esta relacion propicia que la investigacion se dirija hacia
donde los galactosémicos y sus familias necesitan.

Internacionalmente, se investiga a nivel de la deteccion, del
seguimiento de los pacientes y de su tratamiento.

Las asociaciones de pacientes estamos interesadas

también en el andlisis de galactosa en los alimentos.
Conforme va habiendo mas galactosémicos adultos, surgen
nuevos retos, porque se desconoce como la galactosemia
condiciona su calidad de vida, a nivel de salud y emocicnal. /
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¢Cémo se diagnostica?

Existen dos tipos de pruebas:
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@ Letargo combinado con periodos de irritabilidad.
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galactosa en sangre, diagnéstico. y..CUIDADO CON LOS ADITIVOS!
actividad enzimatica. B

ALACTOSEMI

Enfermedad rara de origen genético que no permite la Rfevalencia
descomposicién de la galactosa. El cuerpo no degrada bien la h 1
galactosa a causa del déficit de un enzima, asi que se
acumula en forma de téxico, dafiando diferentes érganos 50.000
vitales. No tiene cura, es una enfermedad crénica

¢Cémo se trata?

€ Alimentos prohibides

leche, licteos y derivados. las

legumbres, las visceras, los cereales
integrales, algunas frutas y verduras,

CRIBAJE GENETICO
para confirmar el

Necesidades de los
galactosémicos:

Seguimiento por parte de dietista

Para asesorar en la dieta.

: gicoy || ico. Necesidades educati
v especiales en la escuela (NEE). Necesidad de adaptacion cu?:gSIsaan

Seguimiento psicolégico
imie Y por parte de i
surgir dificultades en la insercién Fat;oraal,s e

Respaldo fisioterapéutico.
+” Fosible imiento de di
+ Supls (calcio) y medi

La pr!'ncipal necesidad
esla Investigacign

Entidad sin animo de lucro formada por familias con galactosémicos.
Forma parte de la European Galactosaemia Society (formada por asociaciones de
familiares como nosotros).
E!’! lell'llaClO (?Dﬂ los pmiesionale;»einvesligadores especializados, en Espafiay a
Asociacion Espafiola m.vel internacional (Galactosaemia Network).
Galactosemia i Miembro de FEDER
8 » www.galactosemia.es w

i @ Alimentos permiticos

GALACTOSA

Es uno de los aztcares que conforman la lactosa.
LACTOSA
GLUCOSA + GALACTOSA
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se convierte se acumula

en energia como téxico

La DIETA es SOLO la
PUNTA DEL ICEBERG...

Alin haciendo dieta el )
galactosémico puede tener |\ \
efectos colaterales |

NOES...

GALACTOSEMIA # ALERGIA
No hay reacciones alérgicas.

GALACTOSEMIA # INTOLERANCIA
No tendra poblemas digestivos.

Evolucion

Muy heterogénea, pero a dia de hoy atn se
desconocen los mecanismos fisiolégicos que la
determinan, hay enfermos evolucionan bien y
otros mal

Posibles problemas

X Dificultades motrices.

X Dificultades en aprendizaje.

X Dificultades con la adquisicion del habla.
% Desarrollo sexual (nifas).

% Fallo ovarico prematuro.

X (Osteoporosis.

X Tubolopatias renales.

X Problemas psicoldgicos y neurolégicos.
X Temblores.

X En los casos mas graves, retraso mental.

ctosemia.es@gmail.com



