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Screening, Technology

and Research in Genetics OtraS enfermed ad eS

Screening, Technology, and Research in Genetics (Deteccidn sistematica, técnicas e
investigaciones genéticas) es un proyecto en el que participan varios estados cuyo
objetivo es brindar mayor informacion sobre cuestiones financieras, éticas, legales y
sociales respecto a la deteccion y las pruebas genéticas adicionales en el recién nacido:

http:// www.newbornscreening.info

Nombre de la enfermedad: Galactosemiavariante Duarte
Sigla: Deficiencia de DG

e (Qué eslagalactosemia variante Duarte?

e (Qué causa la galactosemia variante Duarte?

e Sino setratala galactosemia variante Duarte, ¢qué problemas
puede causar?

e ¢ Cuél es el tratamiento para la galactosemia variante Duarte?

e (Qué pasacuando un nifio recibe tratamiento para la galactosemia
variante Duarte?

e ¢Por qué falta o no funciona bien la enzima GALT?

¢,Como se hereda la galactosemia variante Duarte?

¢.Se puede hacer alguna prueba genética?

¢, Qué otras pruebas se pueden hacer?

¢ Se puede realizar una prueba durante un futuro embarazo?

¢Es posible que otros miembros de la familia tengan galactosemia

variante Duarte o sean portadores?

e (Se puede hacer la prueba a otros miembros de la familia?

e ¢Cuéntas personas tienen galactosemia variante Duarte?

e ¢Hay algun grupo étnico que tenga mayor posibilidad de tener
galactosemia variante Duarte?

e ¢Hay otros nombres para la galactosemia variante Duarte?

e ¢DoOnde puedo obtener mas informacion?

Este folleto contiene informacién general sobre la galactosemia variante Duarte
(DG). Las investigaciones recientes han demostrado que la mayoria de los nifios
con galactosemia variante Duarte nunca presentan sintomas. En la actualidad,
no existe un tratamiento recomendado estandar. Todos los nifios con
galactosemia variante Duarte deben ser controlados por un proveedor de
atencion médica. En la mayoria de los casos, la enfermedad se descubre
mediante las pruebas de deteccidn para otras formas mas graves de
galactosemia.
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La galactosemia clasica es un trastorno diferente a la galactosemia variante
Duarte. Este folleto no fue creado para proporcionar informacién sobre la
galactosemia clasica. Puede encontrar un folleto sobre la galactosemia clasica

e

aqul.

¢, Qué es la galactosemia variante Duarte?

La galactosemia variante Duarte es un tipo especifico de galactosemia. Las
galactosemias son un grupo de afecciones hereditarias poco frecuentes.
Galactosemia significa “galactosa en sangre.” Las personas con galactosemia
variante Duarte digieren de manera mas lenta un tipo de azucar llamada
galactosa. La galactosa se encuentra en la leche y en todos los alimentos que
contienen leche. Debido a que no pueden descomponer la galactosa de manera
eficiente, esta se puede acumular en la sangre. Sin embargo, la mayoria de los
bebés con resultados de pruebas de deteccion para recién nacidos que
muestran galactosemia variante Duarte nunca presentan sintomas.

¢, Qué causa la galactosemia variante Duarte?

Para que el cuerpo use diferentes tipos de carbohidratos y azucares de los
alimentos que consumimos, existen enzimas especiales que los descomponen
en moléculas de azlUcar mas pequefias llamadas glucosa, que el cuerpo usa
como combustible.

La lactosa, también llamada "azucar de la leche" es el tipo principal de azucar
gue se encuentra en la leche y los productos lacteos. Esta compuesta por una
molécula de galactosa y una molécula de glucosa. Por ello, toda la lactosa, la
leche y los productos lacteos, contienen galactosa. Durante la digestion, la
lactosa se descompone en galactosa y glucosa. Luego el cuerpo transforma la
galactosa en glucosa para que pueda utilizarse para producir energia.

La galactosemia variante Duarte ocurre cuando una enzima llamada “galactosa-
1-fosfato uridiltransferasa” (GALT) no funciona correctamente. El trabajo de esta
enzima es transformar la galactosa en glucosa. Cuando la enzima GALT falta o
no funciona bien, la galactosa no puede transformarse en glucosa y se acumula
en la sangre en grandes cantidades. La decision de tratar o no a una persona
con galactosemia variante Duarte depende, en parte, del nivel de galactosa en
sangre.

Tipos de galactosemia
Existen diferentes tipos de galactosemia.

e La galactosemia clasica es un trastorno grave, poco frecuente y
potencialmente mortal.

e La galactosemia variante Duarte es la mas frecuente y, por lo general,
no causa ningun sintoma.
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Las investigaciones recientes han demostrado que las personas con
galactosemia variante Duarte no manifiestan sintomas relacionados con esta
afeccion y es posible que no necesiten tratamiento. Su proveedor de atencion
meédica lo ayudara a decidir como controlar la galactosemia variante Duarte de
su hijo.

Galactosemia clésica
La galactosemia clasica ocurre cuando los bebés no tienen cantidades
suficientes de la enzima GALT. Los bebés comienzan a mostrar efectos en la
salud después de algunos dias de alimentarse con leche materna o férmulas
gue contengan leche. Casi todos los casos de galactosemia clasica pueden
detectarse mediante las pruebas de deteccion para recién nacidos. Este folleto
proporciona mas informacion sobre la galactosemia clasica.

Galactosemia variante Duarte
La galactosemia variante Duarte es una forma mas comun de galactosemia que
a menudo, pero no siempre, se descubre durante las pruebas de deteccion para
recién nacidos. La galactosemia variante Duarte ocurre cuando los bebés tienen
recuentos mas bajos y formas menos eficientes de la enzima GALT. Debido a
que la enzima GALT no funciona bien en los bebés con galactosemia variante
Duarte, el proceso para descomponer la galactosa es mas lento. Es posible que
los bebés con galactosemia variante Duarte necesiten menos tratamiento o bien
gue no requieran ningun tratamiento. Un analisis de ADN, que se describe a
continuacion, y otros exdmenes de sangre pueden ayudar a determinar si su
bebé tiene galactosemia clasica o galactosemia variante Duarte.
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Si no se trata la galactosemia variante Duarte, ¢qué problemas
puede causar?

La mayoria de los nifios con galactosemia variante Duarte no tienen sintomas y
la mayoria no necesita tratamiento. Los estudios de investigacion recientes han
demostrado que los nifios con galactosemia variante Duarte no tienen un mayor
riesgo de presentar problemas de desarrollo relacionados con la ingesta de
galactosa. Segun los hallazgos de estos estudios, los proveedores de atencion
meédica estan reevaluando si deberian tratar a los bebés con galactosemia
variante Duarte, y como deberian hacerlo. El especialista metabdlico lo ayudara
a determinar si su hijo necesita tratamiento. Los bebés recién nacidos con
galactosemia variante Duarte pueden presentar ictericia. La ictericia es un
problema frecuente en bebés recién nacidos y, por lo general, se resuelve con el
paso del tiempo. Se desconoce si las nifias con galactosemia variante Duarte
presentan la insuficiencia ovarica prematura que se puede observar en las nifias
con galactosemia clasica.
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¢, Cual es el tratamiento parala galactosemia variante Duarte?

El médico de atencion primaria de su bebé trabajara con un médico
especializado en metabolismo y un dietista familiarizados con la galactosemia
variante Duarte para tratar a su hijo. Es probable que los nifios con galactosemia
variante Duarte leve no necesiten tratamiento. Es posible que los bebés y nifios
pequefios con galactosemia variante Duarte necesiten pruebas de sangre y
orina regulares. Los resultados de las pruebas ayudaran a los médicos y al
dietista a determinar si es necesario un tratamiento. EI médico especializado en
metabolismo y el dietista le diran si es necesario que su hijo evite la lactosa y la
galactosa. De ser asi, le proporcionaran un plan de alimentacién especial
disefiado para mantener a su hijo saludable.

El tratamiento, de ser necesario, consiste en el uso de una formula que no
contenga lactosa o una alimentacion libre de lactosa y galactosa. El plan de
alimentacion especial, si se utiliza, se realiza solamente durante el primer afio de
vida debido a que los nifios con galactosemia variante Duarte desarrollan una
mayor tolerancia a la galactosa alimentaria a medida que crecen.

¢, Qué pasa cuando un nifio recibe tratamiento parala
galactosemia variante Duarte?

Debido a que la mayoria de las personas con galactosemia variante Duarte
nunca desarrollan los sintomas de esta afeccion, no esta claro si existe un
beneficio en el tratamiento temprano. Los nifios con galactosemia variante
Duarte, independientemente de si reciben tratamiento o no, suelen tener una
vida sana y crecen y se desarrollan normalmente.

¢ Por qué falta o no funciona bien la enzima GALT?

Los genes le indican al organismo como elaborar enzimas. El gen GALT le
indica al cuerpo que produzca la enzima GALT. Todas las personas tienen dos
copias del gen GALT. Las personas con galactosemia variante Duarte presentan
cambios, también llamados variantes, en ambas copias de los genes GALT.
Debido a las variantes en los genes GALT, la enzima GALT funciona mas
lentamente que lo normal.

¢,Como se hereda la galactosemia variante Duarte?

La galactosemia variante Duarte se heredacomo un rasgo autosémico recesivo.
Afecta a los nifios y a las nifias por igual.

Todas las personas heredan dos copias del gen GALT, una de cada padre, que
producen la enzima GALT. En los nifios con galactosemia variante Duarte,
ninguno de los genes GALT funciona correctamente. En la galactosemia variante
Duarte, existen dos variantes. La variante mas leve, se llama “D” por “variante
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Duarte.” La otra se llama “G” y es una variante mas grave. Un nifio con
galactosemia variante Duarte tiene dos copias de la variante “D” o bien una
copia de la variante “D” leve y una copia de la variante “G.” Debido a que los
nifios con galactosemia variante Duarte tienen la variante “D” leve, tienen
enzimas GALT que funcionan mas lentamente que lo normal.

Los padres de los nifios con galactosemia variante Duarte rara vez presentan la
afeccion ellos mismos. En cambio, cada padre tiene un solo gen GALT
defectuoso en la galactosemia variante Duarte. Se llaman portadores. Los
portadores no tienen la galactosemia variante Duarte ya que el otro gen funciona
correctamente. Sin realizar la prueba en los padres, no es posible saber qué
variante, D o G, porta el padre.

Cuando ambos padres son portadores, existe un 25% de probabilidad en cada
embarazo de que el nifio tenga galactosemia variante Duarte. Existe un 50% de
probabilidad de que el nifio sea portador, como sus padres. Y existe un 25% de
probabilidad de que el nifio tenga dos genes que funcionan.

Herencia autosomica recesiva
Probabilidades de enfermedad de cada nino cuando ambos padres son portadores

Padre portador Madre portadora
Rr Rr
AR Rt Rr re
Referencia
. A=gen normal
[ | r=gen alterado Sano Portadgor Tiene la enfermedad
— (25%) (50%) (25%)
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Las familias con nifios que tienen galactosemia variante Duarte cuentan con
asesoramiento genético disponible. Los consejeros genéticos pueden responder
preguntas sobre como se hereda la galactosemia variante Duarte, las opciones
durante futuros embarazos, y como realizar pruebas a otros miembros de la
familia. Consulte a su médico sobre una derivacion a un consejero genético.

¢, Se puede hacer alguna prueba genética?

Las pruebas genéticas para la galactosemia variante Duarte pueden realizarse a
partir de una muestra de sangre. Las pruebas genéticas, también llamadas
analisis de ADN, buscan cambios (variantes) en el par de genes que causan la
galactosemia variante Duarte. Mas del 99% de las veces, un analisis de ADN
puede identificar ambos variante genes en nifios con esta afeccion.

No siempre sera necesario un analisis de ADN para diagnosticar a su hijo. Sin
embargo, pueden ser Utiles para determinar qué tipo de galactosemia variante
Duarte tiene su hijo.

Un andlisis de ADN también puede ser Util en las pruebas prenatales o de
portadores, que se explican a continuacion.

¢, Qué otras pruebas se pueden hacer?

Si su hijo obtuvo un resultado positivo para la prueba de deteccidn para recién
nacidos de galactosemia variante Duarte, alin se deberan realizar otras pruebas
para confirmar el diagndstico. Una de estas pruebas especiales detecta la
cantidad de enzimas GALT presentes en los glébulos rojos y se utiliza a menudo
para confirmar la galactosemia variante Duarte.

Consulte a su médico si tiene inquietudes sobre las pruebas para galactosemia
variante Duarte.

¢, Se puede realizar una prueba durante un futuro embarazo?

Si se detectaron cambios en ambos genes en su hijo con galactosemia variante
Duarte, se puede realizar un andlisis de ADN durante futuros embarazos. Sin
embargo, las pruebas prenatales para detectar la galactosemia variante Duarte
se realizan con muy poca frecuencia debido a que los sintomas, en caso de que
haya, son leves. Sitiene preguntas sobre las pruebas prenatales, consulte a su
consejero genético o médico. Los padres pueden elegir realizar una prueba
durante el embarazo, o bien pueden esperar hasta el nacimiento para realizarle
la prueba al bebé. Un consejero genético puede hablar con usted sobre sus
opciones y responder preguntas sobre pruebas prenatales o pruebas después
del nacimiento de su bebé.
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¢, Es posible que otros miembros de la familia tengan
galactosemia variante Duarte o sean portadores?

Posibilidades de tener galactosemia variante Duarte
Los hermanos de un bebé con galactosemia variante Duarte también tienen
probabilidad de tener la enfermedad. Preguntele a su médico especialista en
metabolismo si debe realizarles pruebas a sus otros hijos.

Portadores de galactosemia variante Duarte
Los hermanos que no tienen galactosemia variante Duarte igualmente tienen
una probabilidad de 2 de cada 3 casos de ser portadores, como sus padres.
Excepto en casos especiales, las pruebas de portadores solo deberan realizarse
en personas mayores de 18 afios.

Si tiene un hijo con galactosemia variante Duarte, sus hermanos tienen un 50%
de probabilidad de ser portadores. Debido a que algunas variantes de los genes
GALT que causan la galactosemia variante Duarte también pueden provocar
galactosemia clasica (una enfermedad més grave), es importante que los demas
miembros de la familia sepan que pueden ser portadores. Existe la baja
probabilidad de que también corran riesgo de tener hijos con galactosemia
clasica o galactosemia variante Duarte, segun el cambio genético que porten.

Los 50 estados en los Estados Unidos ofrecen pruebas de deteccidn para recién
nacidos para la galactosemia clasica. A los recién nacidos con galactosemia
variante Duarte se les puede o no detectar la enfermedad con la misma prueba
de deteccion para recién nacidos que revela la galactosemia clasica.
Especificamente, algunos protocolos de pruebas de deteccion para recién
nacidos estan disefiados para detectar galactosemia variante Duarte, mientras
gue otros no. En las familias con un nifio con galactosemia variante Duarte, los
resultados de las pruebas de deteccién para recién nacidos no son suficientes
para descartar esta afeccion en futuros hermanos.

¢, Se puede hacer la prueba a otros miembros de la familia?

Pruebas de diagnéstico
Si se desea saber si tienen galactosemia variante Duarte, puede realizar
pruebas en sus otros hijos. Hable con su médico o asesor genético si tiene
preguntas sobre las pruebas para detectar la galactosemia variante Duarte.

Prueba para deteccion de portadores
Si se detectan cambios en ambos genes (variantes) en su hijo, otros miembros
adultos de la familia pueden realizarse un andlisis de ADN para saber si son
portadores.
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Si el andisis de ADN no resulta util, otros métodos de prueba de portadores
pueden estar disponibles. Si tiene preguntas sobre las pruebas para deteccion
de portadores, hable con su consejero genético o médico especialista en
metabolismo.

¢,Cuantas personas tienen galactosemia variante Duarte?

Aproximadamente uno de cada 3,000 a 6,000 bebés en los Estados Unidos
nacen con galactosemia variante Duarte.

¢ Hay algun grupo étnico que tenga mayor posibilidad de tener
galactosemia variante Duarte?

La galactosemia variante Duarte ocurre en personas de todos los grupos étnicos

en todo el mundo. Es mas frecuente en bebés de ascendencia europea y menos
comun en bebés de ascendencia africana, afroamericana o asiatica.

¢,Hay otros nombres parala galactosemia variante Duarte?
La galactosemia variante Duarte también se conoce como:

e Galactosemia Duarte
e DG

Las variantes de la GALT clasica que no se analizan en profundidad en este
folleto incluyen:

e deficiencia de galactoquinasa

¢ deficiencia de UDP-galactosa 4-epimerasa (GALE)
e galactosemia clasica

¢Dbénde puedo obtener mas informacion?

Duarte Galactosemia
http://www.Duartegalactosemia.org

Baby’s First Test
http://www.babysfirsttest.org
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DESCARGO DE RESPONSABILIDAD:

ESTE FOLLETO NO BRINDA CONSEJOS MEDICOS. El contenido (“Contenido’), que incluye texto, graficos, imégenes y datos, esta
destinado a brindar informacién general solamente. Pidale a su médico u otro profesional de la salud su opinion sobre estos datos.
Después de leer esta informacidn, puede analizarla en detalle con su médico u otro profesional de la salud. EI Contenido no tiene el
propésito de sustituir el diagndstico, el tratamiento ni los consejos médicos profesionales. NO DEJE DE CONSULTAR AL MEDICO NI
SE DEMORE EN HACERLO POR ALGUN DATO QUE HAYA LEIDO AQUI.

U D o Hac d Moo Sero Este proyecto cuenta con el apoyo de una beca de la Oficina de Salud de la

Madre y el Nifio, Administracion de Servicios y Recursos de Salud, Sucursal de
Health Resources and Services Adminis'mMi.. Servicios Genéticos. N.° de proyecto de MCH: UH7MC30774-01-00
Maternal and Child Health Bureau '.; http//mchbhrsaqov
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