
ECM tratados na UDeTEMC

Trastornos do metabolismo dos carbohidratos:

• Enfermidades por almacenamento de glucóxeno e trastornos relacionados:

Glucoxenosis Ia, Ib, II, III, IV, V, VI, VII, IX, X, XI, XII, XIII.
Enfermidade de Lafora. 
Enfermidade de Danon

• Trastornos do metabolismo da galactosa: 

Galactosemia clásica (por déficit de galactosa 1P uridiltransferasa).
Galactosemia por déficit de galactokinasa.
Galactosemia por déficit de epimerasa.

• Trastornos do metabolismo da fructosa: 

Intolerancia hereditaria á fructosa.
Déficit de fructosa 1-6 difosfatasa.

• Hiperinsulinismo persistente. 

• Defectos no transporte celular de glicosa:
Malaabsorción conxénita de glicosa-galactosa.
Déficit de GLUT-1.
Déficit de GLUT-2 (síndrome de Fanconi-Bickel).

 


