


ASCITIS COMO UNICA MANIFESTACION DE GALACTOSEMIA CLASICA

vomito, letargia, hipotonfa, detencion 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 rapidamente, evoluciona a cirrosis
e insuficiencia hepatica, gran retraso psicomotor y dafio
renal **, En la deficiencia de la GALE existen dos varieda-
des, una se comporta como la deficiencia de GALT y otra
solo con presencia de cataratas sin dafio hepatico *¢. En la
deficiencia de GALK solo aparecen cataratas *7.

Se informa el caso de un paciente cuya tnica manifesta-
cion de galactosenmna clasica fue la ascitis.

Resumen del caso

Nifio de dos meses, producto de la gesta 1, embarazo nor-
mal, parto de término en hospital. Padres no consangui-
neos. Pesd 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 dias de evolucion
con gran aumento del perimetro abdominal. Fue referido al
Servicio de Gastroenterologia y Nutricién del INP.

Exploracion fisica: Peso 3,850 g (porcentila 5); talla 54 cm
(porcentila 5); perimetro cefalico 37 cm (porcentila 10); tem-
peratura 36.5°C, TA 90/60. Buen estado general, sin ictericia,
bien hidratado. Cabeza sin alteraciones. Fondo de ojo nor-
mal. Torax normal. Abdomen globoso a expensas de liquido
de ascitis conun perimetro abdominal de 37 cm; a la percu-
sion, higado de 4 cm que no rebasa borde costal; sin
esplenomegalia; hernias inguinales indirectas.

Laboratorio: bilirrubina total 1.9 mg/kL (<1.2 mg/dL);
bilirrubina 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);
albamina 4.1. Biometria hematica: hematdcrito 8% (28-35);
hemoglobina 4 g% (9.4-11.2); leucocitos 9,300/mm’*(6,000-
17,500); linfocitos 44%; neutrofilos 48%; plaquetas 179,000/
mi?’; 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 4.1 mEq
(3.5-5).

Examen general de orina. Células epiteliales abundan-
tes; proteinas trazas, eritrocitos 1-2 x campo, pH 7.5, densi-
dad 1.004. Paracentesis. Acitis: glucosa 73, turbio,
xantocrdmico, células 8 x campo.

Gabinete. Ultrasonido de abdomen: Higado 7 cm, con
aumento en la ecogenicidad; presencia de abundante liqui-
do libre. Cistouretrogratia normal. Ultrasonido cerebral sin
alteraciones. Tamiz metabolico: Aminoaciduria generaliza-

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

Biopsia hepatica: fibrosis portal y esteatosis.

La evolucién clinica del paciente fue satisfactoria gra-
cias a la dieta sin lactosa, con buen peso y talla; con desa-
rrollo neurologico adecuado, sin datos de ascitis, ni
hepatomegalia. Pruebas de funcién hepatica normales. En
las ultimas visitas se observo la presencia de cataratas.

Discusién

El presente caso es de sumo interés puesto que ninguno de
los mecanismos fisiopatolégicos implicados en la forma-
cién de la ascitis, hipertension porta y cirrosis se hallaban
presentes ®. En la galactosemia se presentan efectos toxicos
de los metabolitos de la galactosa y dafio celular por el
acumulo anormal de galactosa 1 fosfato y del galactitol **.
En este caso la presencia de ascitis no se puede explicar por
aumento de la presion hidrostatica, disminucién de la pre-
sion oncodtica, incremento del sistema renina angiotensina
aldosterona, incremento de la hormona antidiurética o por
disminucién del flujo linfatico, ya que no hubo hipertensién
porta y la biopsia hepatica no mostré fibrosis severa ni
cirrosis.

El estudio histopatologico sélo mostrd fibrosis portal y
esteatosis, datos que se han descrito en pacientes con
galactosemia quienes presentan esteatosis, proliferacion
colangiolér, transformaciéon seudoacina, hemosiderosis,
fibrosis y dependiendo de la intensidad del dafio, cirrosis
como evento final '°. '

Los estudios de eleccion para el diagnostico 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 permite
diagnosticar galactosemia clasica *'*'*.

La presencia de galactosuria es fuertemente sospechosa
de galactosemia, por lo cual el clinitest para evaluar un pa-
ciente con sindrome colestdsico es de suma importancia.
Esta prueba es facil de realizar. La presencia de ascitis mas
los datos del tamiz metabélico en este paciente orientaron
fuertemente hacia la posibilidad de galactosemia, que se
confirmo con la prueba de Beutler.

En la actualidad se puede realizar el diagnostico prenatal
de galactosemia mediante la deteccion de galactitol en el
liquido amnidtico a partir de las diez semanas de gestacion
o determinando la deficiencia de GALT con el analisis del
DNA de las vellosidades corionicas *.
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Multiples informes sefialan que aun llevando una dieta
totalmente libre de galactosa, estos nifios pueden presentar
alteraciones neuroldgicas a largo plazo, manifestadas sobre
todo en el lenguaje y el aprendizaje; en las nifias, disfuncién
ovdrica. Para explicar estas manifestaciones se han propues-
to cuatro teorias: 1" Dario fetal intero. 2* Instalacién tardia
del tratamiento, 3* Manejo incorrecto de la dieta. 4*
Autointoxicacién por galactosa enddgena ‘.

Conclusion

En todo lactante menor con ascitis de origen indeterminado
se debe realizar un tamiz metabélico ampliado y una prueba
de Beutler, ante la posibilidad que exista galactosemia.
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