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Resumo: Existem indivíduos que reagem de forma adversa aos constituintes do leite. 

Pesquisas obtidas em base de dados foram reunidas com objetivo de formar uma revisão 

informativa da galactosemia. A galactosemia consiste na incapacidade do indivíduo de 

converter a galactose em glicose devido a defeitos em enzimas da Via de Leloir. O 

diagnóstico é auxiliado pelo teste do pezinho, exame de urina e sangue, e amniocentese. O 

tratamento consiste em excluir ou reduzir a ingestão de alimentos com galactose. 
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INTRODUÇÃO 

Os produtos lácteos são alimentos recomendados a 

toda a população, porém existem pessoas que sofrem 

reações adversas a estes alimentos por diversas 

razões entre elas podemos destacar contaminações 

químicas, intoxicações microbianas, propriedades 

farmacológicas, a galactosemia, a intolerancia à 

lactose e a alergia às proteínas do leite de vaca 

(Palma, Oliveira e Escrivão, 2009). 

A galactosemia é um erro inato da galactose, 

hereditário, raro e consiste na incapacidade de 

converter a galactose em glicose por defeitos totais 

ou parciais de três enzimas que constituem a via de 

Leloir (Cerone e Rios, 2019; Maroulis et al., 2023). 

A galactosemia se manifesta com diversos sintomas, 

podendo levar a morte se não tratado devidamente 

(Tișa, Achim; Cozma-Petruț, 2023). O diagnóstico é 

feito por profissional competente e confirmado pelo 

teste do pézinho, a amniocentese, exame de urina e 

de sangue (Brasil, 2021; Tișa, Achim; Cozma-Petruț, 

2023). O tratamento indicado é a exclusão ou grande 

redução de alimentos com galactose da dieta 

(Fridovich-Keil et al., 2021).  

Nesse sentido, a presente revisão tem como objetivo 

reunir pesquisas de relevância publicadas acerca dos 

tipos, metabolismos, sintomas, diagnósticos e 

tratamento da galactosemia. 

 

 

MATERIAL E MÉTODOS 

Esta breve revisão registrou de forma organizada 

informações abrangendo conceitos, sintomas, 

diagnósticos e tratamentos da galactosemia. Para isso 

foi realizada uma revisão de literatura por meio de 

pesquisas nas bases de dados: PubMed, Medline, 

Portal de Periódicos Capes, Web of Science e Scielo. 

Foram utilizados os descritores: “galactosemia”, 

“galactose”, “metabolismo da galactose”. 

 

RESULTADOS E DISCUSSÃO 

A galactose (C6H12O6) é um monossacarídeo redutor 

encontrado em alimentos de origem animal e vegetal, 

principalmente no leite e derivados (Succoio et al., 

2022). A D-galactopiranose (galactose) é uma 

hexoaldose, epímero da glicose, constituinte de 

glicolipídeos e glicoproteínas, além disso, é 

importante na biossíntese de membranas e outros 

componentes celulares, como glicolipídeos e 

glicoproteínas (Garcia, 2015; Demirbas et al., 2018).  

A galactose é fonte de energia e participa na 

formação cerebral de crianças (Abreu, 2014; Coelho 

et al., 2017). A galactose é transformada em glicose 

através da via de Leloir (Figura 2), principalmente no 

fígado. Quando a metabolização da galactose não 

ocorrer no fígado ela poderá ser realizada nos 

eritrócitos ou ainda ser eliminada na urina (Tișa, 

Achim; Cozma-Petruț, 2023). 

Conforme Succoio et al. (2022) a via de Leilor pode 

ser sintetizada nos seguintes passos: 

1. A β-D-galactose é epimerizada a α-D-

galactose através da enzima galactose 
mutarotase; 

2. A enzima galactoquinase utiliza o ATP e 
fosforila a α-D-galactose, resultando na 
galactose-1-fosfato; 
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3. A galactose-1-fosfato reage com a UDP-
glicose, que pela ação da enzima galactose-
1-fosfato uridil transferase, forma glicose-1-

fosfato e UDP-galactose;  
4. A UDP-galactose 4-epimerase converte a 

UDP-galactose em UDP-glicose; 

5. A fosfoglicomutase converte a glicose-1-

fosfato a glicose-6-fosfato que segue para a 

glicólise. 

 
Figura 1. Metabolismo da Galactose através da Via 

de Leloir. 

Fonte: Garcia, 2015 

A galactosemia é um erro inato do metabolismo da 

galactose, hereditário, não ligado ao sexo, raro e com 

transmissão autossômica recessiva (Maroulis et al., 

2023). A galactosemia é caracterizada por falhas no 

metabolismo da galactose, onde a ausência ou 

atividade reduzida das enzimas: galactoquinase, 

galactose-1-fosfato uridil transferase e UDP-

galactose 4-epimerase, impedem a conversão de 

galactose em glicose (Silva e Lopes, 2015; Delnoy et 

al., 2021). 

 

 Tipos de Galactosemia 

A galactosemia pode ser classificada principalmente 

em três tipos de acordo a enzima envolvida: 

galactosemia tipo I ou deficiência da galactose-1-

fosfato uridil transferase, galactosemia tipo II ou 

deficiência da galactoquinase e galactosemia tipo III 

ou deficiência da UDP-galactose 4-epimerase 

(Coelho, 2014; Mccorvie, 2013; Viggiano et al., 

2018).  

A galactosemia do tipo I é caracterizada por 

mutações que codificam o gene da enzima causando 

defeitos na galactose-1-fosfato uridil transferase, 

estes geram acúmulo de α-D-galactose e galactose-1-

fosfato no organismo (Daenzer et al., 2021; Denoy et 

al., 2022). A galactosemia do tipo II é caracterizada 

por mutações que codificam o gene da enzima 

causando defeitos na enzima galactoquinase, estes 

geram acúmulo de α-D-galactose no organismo. A 

galactosemia do tipo III é caracterizada por mutações 

que codificam o gene da enzima causando defeitos na 

enzima UDP-galactose 4-epimerase, estes geram 

acúmulo de α-D-galactose, galactose-1-fosfato e 

UDP-galactose (Marshall, Bangert e Lapsley, 2013; 

Mccorvie e Timson, 2013; Wada et al., 2019).  

A α-D-galactose (figura 2) segue por vias alternativas 

onde é reduzida a galactitol pela aldose reductase e 

oxidada a galactonato pela galactose desidrogenase, o 

galactitol acumula no organismo, enquanto o 

galactonato é metabolizado. A galactose-1-fosfato 

(figura 2) segue por outra via alternativa onde é 

convertida em UDP-galactose pela enzima UDP-

pirofosforilase gerando posteriormente glicoproteínas 

e glicolipídeos (Cardoso, 2014; Garcia, 2015; 

Timson, 2016; Wada et al., 2019).  

 

 

 

Figura 2. Vias alternativas do metabolismo da 

galactose. 

Fonte: Garcia, 2015 

 

Sintomas 

A galactosemia do tipo II provoca a catarata e 

galactosúria, entretanto, geralmente não apresenta os 

outros sintomas da galactosemia do tipo I e III 

(Marshall, Bangert e Lapsley, 2013; Antunes e 

Pacheco, 2009).  

A galactosemia do tipo I e III possuem sintomas 

semelhantes, como: vômito, diarreia, distensão 

abdominal, catarata, dificuldade de crescimento e 

ganho de peso, ataxia, retardo mental, anorexia, 

icterícia, ascite, hepato-esplenomegalia, letargia, 

retardo no desenvolvimento psicomotor, dispraxia de 

fala e septicemia; podendo levar a morte se não 
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tratada adequadamente. (Antunes e Pacheco, 2009; 

Silva e Lopes, 2015). 

Os sintomas e sua gravidade variam de acordo com a 

enzima envolvida, o grau de deficiência da enzima, 

da quantidade de galactose ingerida e do organismo 

de cada indivíduo (Tișa, Achim; Cozma-Petruț, 

2023).  

 

Diagnóstico 

O diagnóstico passa pela observação do histórico 

clínico e familiar do paciente, sendo confirmado 

normalmente pelo teste do pezinho, amniocentese, 

exame de urina e de sangue (Brasil, 2021; Tișa, 

Achim; Cozma-Petruț, 2023). 

O teste do pezinho ou teste neonatal é realizado logo 

aos primeiros dias de vida, onde é retirada gotas de 

sangue do calcanhar do recém-nascido, depois o 

sangue é colocado em papel e enviado ao laboratório 

para análise (Brasil, 2021). Nesta análise é possível 

verificar os níveis de galactose e galactose-1-fosfato 

ou a falta e/ou defeitos nas enzimas envolvidas na 

galactosemia (Cardoso, 2014). 

Na urina a presença de substâncias redutoras 

(galactose e galactose-1-fosfato) indica galactosemia. 

No sangue é observado os níveis de galactose e 

galactose-1-fosfato no plasma ou a falta e/ou defeitos 

nas enzimas envolvidas na galactosemia (Jumbo-

LucionI, 2012; Mccorvie e Timson, 2013; Bharadwaj 

et. al., 2015).  

Na aminiocentese é retirada uma amostra do líquido 

aminiótico, em seguida é realizada a análise da 

amostra. Esta análise busca observar os níveis de 

galactitol e das enzimas envolvidas na galactosemia 

(Antunes e Pacheco, 2009; Cardoso, 2014). 

 

Tratamento 

Não existe um tratamento, dieta ou medicamento que 

possa sanar os defeitos das enzimas responsáveis pela 

galactosemia, por isso, o indicado é excluir ou 

reduzir o consumo de alimentos contendo galactose 

(Caro et al., 2022). Após o indivíduo ser 

diagnosticado como galactosêmico, o tratamento é 

individualizado sendo que em alguns casos não é 

necessária a exclusão total da galactose na 

alimentação, dependendo entre outros fatores do grau 

de deficiência da enzima envolvida (Delnoy et al., 

2021). Deverão ser utilizadas fórmulas e outros 

alimentos que possam substituir a perda nutricional 

causada pela redução ou exclusão de leite e derivados 

da dieta (Fridovich-Keil et al., 2021). Deve-se tomar 

cuidado com a leitura dos rótulos e com alimentação 

fora de casa, onde existem alimentos que contém 

galactose no seu preparo ou contém traços de 

galactose. O tratamento deve-se estender por toda a 

vida do indivíduo galactosêmico e quando possível 

monitorar os níveis de galactose-1-fosfato (Antunes e 

Pacheco, 2009; Tișa, Achim; Cozma-Petruț, 2023; 

Marshall, Bangert e Lapsley, 2013). Quando 

diagnosticado por amniocentese a mãe deverá excluir 

a galactose da alimentação visando preservar a saúde 

do feto (Antunes e Pacheco, 2009; Tișa, Achim; 

Cozma-Petruț, 2023; Marshall, Bangert e Lapsley, 

2013).  

Novos tratamentos vem sendo pesquisados e 

objetivam o restabelecimento da atividade da 

galactose-1-fosfato uridil transferase como terapias 

genéticas (Brophy et al., 2020; Brophy et al., 2022; 

Rasmussen et al., 2021), com RNA (Balakrishnan et 

al., 2020) e com chaperonas farmacológicas (Banford 

et al., 2021). Outros tratamentos incluem inibidores 

de galactoquinase (Lai et al., 2014; Hu et al., 2019), 

inibidores da aldose redutase (USNLM, 2024) e 

redutores do estresse do retículo endoplasmático 

(Balakrishnan et al., 2017; Balakrishnan et al., 2019). 

 

CONCLUSÃO 

Apesar de ser possível realizar o diagnóstico de 

galactosemia antes do nascimento, não é possível 

mensurar o grau de galactosemia de cada indivíduo. 

O tratamento é complexo já que a galactose pode 

estar presente em alimentos de origem animal e 

vegetal. Além disso, a galactosemia não tem cura e 

alguns de sintomas e sinais são irreversíveis.  

Uma grande esperança é a engenharia genética que 

acena com a possibilidade de manipular genes e curar 

anormalidades genéticas, evitando o nascimento de 

indivíduos portadores de galactosemia. 
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