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INTRODUZIONE/BACKGROUND:

La galattosemia comprende un gruppo di
malattie genetiche rare, caratterizzate da
un difetto del metabolismo del galattosio,
che comporta in etd pediatrica severe
complicanze neurologiche, epatiche ed
oftalmologiche, prevenibili con diagnosi e
terapia dietetica precoci.

Le 4 differenti enzimopatie riguardano:

GALT (Galattosio-1-fosfato uridiltransferasi) -
galattosemia classica potenzialmente fatale

GALK (Galattochinasi) - forma lieve rara con cataratta

GALE (UDP-Galattosio 4-Epimerasi) -

forma molto rara di gravita vaiabile
GALM (Galattosio Mutarotasi) - forma di recente scoperta
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Si presentano i risultati di 40 anni di screening neonatale
per la galattosemia in Piemonte e Valle d’Aosta.

METODI/PAZIENTI:
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Quando?

1.409.911
09

Test fluorimetrico della concentrazione
di galattosio totale

Quanti campioni?

Metodo?

| neonati positivi sono stati richiamati per dosare su DBS il
galattosio totale e l'attivitd enzimatica GALT. | neonati con
attivitd GALT nella norma sono stati avviati ad indagine gene-
tica allargata comprendente i geni GALE, GALK e GALM.
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RISULTATI:

79 Ipergalattosemie persistenti
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Forme transitorie, di cui un deficit
del trasportatore di glucosio GLUT2

Shunt porto-sistemico congenito

Eterozigoti

Affetti da una delle forme di
galattosemia ereditaria

— 13 Difetti completi di GALT
— 12 Difetti parziali di GALT
— 6 Difetti di GALK

— 3 Difetti di GALE

__ 1 Difetto di GALM

DISCUSSIONE:

L'esperienza di 40 anni di screening neo-
natale per la galattosemia ha permesso
di definire I'impatto epidemiologico delle
galattosemie monogeniche, la cui inci-
denza & di circa 1:40.000 nati vivi.
La diagnosi precoce e la terapia dietetica
hanno avuto un impatto favorevole
sull’'outcome epatico ed oftalmologico di
tutti i pazienti galattosemici evidenziati.

Recall rate

% Invio al Centro Clinico
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