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El sindrome de malabsorcién congénita de glucosa-galactosa (SMCGG) es un raro trastorno autosémico
recesivo causado por mutaciones en el gen SLC5A1, que codifica el cotransportador SGLT1. Este defecto
impide la absorcién intestinal de glucosa y galactosa, originando diarrea osmética grave desde el
periodo neonatal. El diagndstico precoz es esencial para evitar complicaciones metabdlicas y garantizar
un crecimiento adecuado. Se presenta el caso de un neonato a término que debuté con dicha entidad
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Abstract

INTRODUCCION

La diarrea cronica en la infancia representa un im-
portante desafio clinico debido a su diversidad
etioldgica y a las repercusiones que puede tener
sobre el crecimiento y desarrollo del nino. Su abor-
daje debe basarse en una evaluacion integral que
contemple la funcidn y estructura intestinal, asi
como las causas infecciosas, inflamatorias, malab-
sortivas y osmoticas. Este enfoque permite detec-
tar precozmente enfermedades raras y optimizar
las decisiones terapéuticas.

glucose-galactose malabsorption

Congenital glucose-galactose malabsorption (CGGM) is a rare autosomal recessive disorder caused by
mutations in the SLC5A1 gene, which encodes the SGLT1 cotransporter. This defect impairs intestinal
absorption of glucose and galactose, leading to severe osmotic diarrhea from the neonatal period.
Early diagnosis is essential to prevent metabolic complications and ensure adequate growth. We
report the case of a term newborn who presented with this condition at 72 hours of life.

Entre las causas poco frecuentes destaca el sindro-
me de malabsorcion congénita de glucosa-galac-
tosa (SMCGG), con menos de 1000 casos registra-
dos en todo el mundo, que se describe con mayor
frecuencia en poblaciones con una elevada tasa de
consanguinidad, y que es un trastorno genético
autosémico recesivo causado por mutaciones en el
gen SLC5A1, que impiden la absorcion intestinal de
glucosa y galactosa. Los lactantes afectados pre-
sentan una diarrea osmotica grave desde el perio-
do neonatal, que mejora al eliminar estos azlcares
de la dieta y sustituirlos por fructosa. Aunque su
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diagnostico puede retrasarse, el tratamiento dieté-
tico temprano permite una recuperacién completa
y un desarrollo normal.

El SMCGG es un modelo paradigmatico de malab-
sorcion congénita, en el que la sospecha clinica
precoz y la intervencién nutricional especifica re-
sultan determinantes para la supervivencia y el
pronostico. El presente trabajo busca profundizar
en su diagnodstico y manejo, contribuyendo al
entendimiento de su fisiopatologia y de las estra-
tegias terapéuticas que permiten un adecuado
desarrollo infantil*.

CASO CLINICO

Antecedentes perinatales: recién nacida a término
de 37+4 semanas de gestacion, peso 3160 g (p65);
parto eutdcico, Apgar 6/8; profilaxis hemorragicay
ocular administradas al nacimiento; alimentada
desde el inicio con féormula artificial debido a con-
traindicacion de lactancia materna por tratamien-
to materno con levetiracetam.

Evolucion clinica: a las 24 horas de vida presenta
deposiciones liquidas profusas de cantidad muy
abundante que rebosan el panal, con irritabilidad
marcada. A la exploracion, destaca coloracion icté-
rica hasta la raiz de los miembros, y se comienza
fototerapia a las 48 horas de vida. Alas 72 horas de
vida, se objetiva en gasometria de control de hiper-
bilirrubinemia: acidosis metabdlica con pH 7,17;
HCO, 20 mmol/L; EB -9 mEqg/L; hiperlactatemia
7 mmol/L e hipernatremia grave de hasta Na* 163
mmol/L. Ademas, persiste la diarrea acuosa abun-
dante (=10 deposiciones diarias) y pérdida ponde-
ral del 12%. No presenté vomitos, ni productos pa-
tologicos en las deposiciones, ni signos de sepsis.

Ingreso6 en la Unidad de Cuidados Intensivos Neo-
natales (UCIN) para correcciéon hidroelectrolitica
mediante sueroterapia intravenosa a través de ca-
téter umbilical, manteniendo un descenso de so-
dio <0,5 mEq/L/h. En las primeras 24 horas de tra-
tamiento se normalizo el lactato y mejoro el
equilibrio acido-base.
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Tras la estabilizacion, se reintrodujo nutricion en-
teral con férmula extensamente hidrolizada. Se
observo una mejoria transitoria, seguida de recu-
rrencia de la diarrea. Se cambié a férmula elemen-
tal, sin respuesta clinica ni ganancia ponderal.

Estudios complementarios:

* Bioquimica sanguinea: funcion renal y hepatica
normales, sin datos de infeccion (sin alteraciones
en féormula blanca y procalcitonina 0,48 ng/mlL).

* Coprocultivo y panel viral/parasitolégico: nega-
tivos.

* Cuerpos reductores en heces: >2%.

* Endoscopia digestiva alta y baja: mucosa de as-
pecto normal, biopsias sin alteraciones estruc-
turales.

* Estudio genético de diarreas congénitas: solici-
tado, pendiente de resultados.

Ante la persistencia de la diarrea osmética y rehis-
toriando a la familia, con antecedentes familiares
de consanguinidad y presencia de dos casos fami-
liares de SMCGG, se oriento el cuadro clinico como
malabsorcién congénita de glucosa-galactosa.

Se instaurd una dieta con férmula a base de fruc-
tosa; se observd la resolucion de la diarrea, una
normalizacion de los electrolitos y una ganancia
ponderal sostenida (30-40 g/dia). El peso al alta
fue de 2960 g (-7,6% respecto al nacimiento), con
buena tolerancia oral y diuresis adecuada.

DISCUSION

El SMCGG constituye una causa excepcional de
diarrea congénita grave en neonatos y lactantes,
con menos de 500 casos publicados en la literatura
internacional®.

La alteracion genética responsable afecta al co-
transportador de s odio-glucosa tipo 1 (SGLT1),
codificado por el gen SLC5A1, localizado en el cro-
mosoma 22q13.1. Este transportador es esencial
para la absorcién intestinal de glucosa y galactosa
mediante un mecanismo dependiente de sodio en
el borde en cepillo de los enterocitos. La imposibi-
lidad de absorber estos monosacaridos provoca
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que permanezcan en la luz intestinal y generen un
gradiente osmdtico que condiciona la aparicion de
una diarrea acuosa profusa. Este fendémeno apare-
ce desde las primeras tomas de lactancia materna
o formulas adaptadas, y puede llevar rapidamente
a deshidratacién severa, hipernatremia, acidosis
metabdlica y fallo de medro si no se identifica y
corrige de forma precoz?>.

En el caso presentado, la combinacién de diarrea
acuosa de comienzo temprano, la hipernatremia
marcada, los cuerpos reductores en heces positi-
vosy la presencia de antecedentes familiares com-
patibles orient¢ el diagnostico de presuncion. La
evolucién paralela al inicio de la alimentacion y la
ausencia de fiebre, vomitos biliosos o marcadores
analiticos de infeccion contribuyeron a descartar
otras causas mas frecuentes de diarrea neonatal.
El hallazgo de cuerpos reductores en heces es un
elemento util en el contexto adecuado, ya que su-
giere la presencia de carbohidratos no absorbidos
en la luz intestinal, aunque debe interpretarse de
forma prudente, debido a su baja especificidad®.
En este caso, su valor se incrementd al asociarse a
una clinica y bioquimica compatibles.

El diagnostico diferencial incluye diversas entida-
des de diarrea congénita, que se muestran en la
Tabla 1.

La hipernatremia es un dato que puede ayudar a
diferenciar el SMCGG de otras etiologias, ya que
refleja una pérdida fecal de agua mayor que de so-
dio. La identificacion precoz del mecanismo osmo-
tico y la correlacion con la dieta son claves para
orientar el diagndstico™.

El tratamiento consiste en la suspension inmediata
de cualquier férmula que contenga glucosa, galac-
tosa o lactosa, y su sustitucion por preparaciones

Tabla 1. Entidades a considerar ante una diarrea
congénita grave®

® Malabsorcién congénita de glucosa-galactosa

e Déficit congénito de lactasa

e Enteropatias congénitas (micronvellositaria, “en penacho”,
etc.)

e Defectos de los transportadores iénicos (diarrea clorada
congénita, diarrea hipopotasémica)

e Infecciones (viricas, bacterianas)

cuya fuente de carbohidratos sea la fructosa, que
se absorbe a través de transportadores especificos
independientes, principalmente GLUT53-5. La ad-
ministracion de soluciones de rehidratacion con
control de sodio y glucosa debe realizarse con cau-
tela, dadas las particularidades de la enfermedad,
y ajustada segun monitorizacion clinico-analitica.
La respuesta clinica suele ser rapida, lo que consti-
tuye una confirmacion funcional extremadamente
valiosa en entornos donde el diagnoéstico molecu-
lar no es inmediato. En |a paciente presentada, la
instauracion de una alimentacion basada en fruc-
tosa condujo a una mejoria sostenida del transito
intestinal, normalizacion de la natremia y recupe-
racion nutricional, confirmando el diagnostico
presuntivo.

El diagnostico definitivo se establece mediante es-
tudio genético del gen SLC5A1, fundamental para
el consejo genético familiar y la identificacion de
portadores heterocigotos. La confirmacion mole-
cular, ademas, permite diferenciar esta entidad de
otros sindromes de diarrea congénita que pueden
tener implicaciones pronoésticas y terapéuticas di-
ferentes. Desde el punto de vista evolutivo, mu-
chos pacientes pueden tolerar pequenas cantida-
des de glucosa o galactosa en etapas posteriores
de lainfancia, debido a mecanismos adaptativos o
expresiones residuales del transportador, si bien
esto debe valorarse caso a caso™”.

Mas alla de su rareza, este caso subraya la impor-
tancia de considerar el SMCGG en neonatos y lac-
tantes con diarrea grave, hipernatremia y fallo de
medro sin causa infecciosa demostrable. La demo-
ra diagndstica puede resultar en complicaciones
potencialmente letales como shock hipovolémico,
insuficiencia renal por hipernatremia manteniday
secuelas neurologicas. Por ello, la familiarizacion
del pediatra general con este proceso es clave.
Aunque la mayoria de los diagnosticos se realizan
en medios hospitalarios, el pediatra de Atencion
Primaria desempenfa un rol determinante en el se-
guimiento longitudinal de los pacientes. Desde el
primer nivel asistencial, la observacion de diarrea
osmotica persistente tras el inicio de la alimenta-
cion, pobre ganancia ponderal y ausencia de
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signos de infeccion debe motivar la derivacion ur-
gente al ambito especializado.

Resulta pertinente destacar que el conocimiento
de enfermedades infrecuentes como el SMCGG
contribuye a mejorar la capacidad de deteccion
precoz, en consonancia con la necesidad de que el
pediatra general mantenga una vision amplia del
diagnostico diferencial en el recién nacido y el lac-
tante pequeno. Ademas, la participacion del pedia-
tra de Atencion Primaria en el seguimiento nutri-
cional, en la educacion familiar, y en la coordinacion
con genética clinica, gastroenterologia y dietética
resulta esencial para garantizar un abordaje integral
y protocolos adecuados de transicion asistencial.

En conclusion, el caso presentado ilustra una enti-
dad rara clinicamente grave pero tratable, en la
que la sospecha temprana, la intervencion dieté-
tica especificay la confirmacién genética permiten
modificar de forma significativa la evolucion y evi-
tar complicaciones. Asimismo, enfatiza la relevan-
cia del pediatra de Atencién Primaria como primer
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logias de baja prevalencia pero alto impacto clinico
en la edad neonatal.
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