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OLGU BILDIRIMI

Galaktozemi: Asit ve Karaciger Yetmezligi ile Bagvuran
Bir Olgu”
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OZET

Klasik galaktozemi galaktoz-1-fosfat Uridil transferaz (GALT) eksikligine bagh olusur. Erken dénemde tedavi edilmeyen hastalar yenidogan
doneminden itibaren biiyiime geriligi, sarilik, kanama bozukluklari, koagiilopati, karaciger fonksiyon bozukluklari ve~veya hepatomegali,
katarakt, letarji, hipotoni, sepsisle bagvururlar. Erken dénemde asit ile bagvuran hastalar da olabilmektedir. Otuz bes giinlik erkek hasta karm
sisligi, tart1 alamama, sarilik sikayeti ile tarafimiza bagvurdu. Asiti olan ve karaciger yetmezligi etyolojisi aragtirilan hastanin yapilan tetkik-
lerinde idrarda rediiktan madde pozitifligi, g6z muayenesinde bilateral katarakt ve galaktoz-1-fosfat Uridil transferaz diizeyi ¢ok diisiik sap-
tandi. Hastaya galaktozemi tanisi kondu ve laktoz igermeyen mama sonrast tiim bulgular: geriledi. Erken sitt gocuklugu doneminde karaciger
yetmezligi ve asit ile bagvuran hastalarda ayirici tanida galaktozemi diigiiniilmesinin gerektigi amactylabu olgu sunumu yapildi.

Anahtar Kelimeler: Asit. Galaktozemi. Karaciger yetersizligi.
Galactosemia: A Case Referring with Ascites and Liver Failure

ABSTRACT

Classic galactosemia appears due to deficiency of galactose-1-transferase (GALT). Patients who were not treated duringthe early phase refer
by growth retardation, jaundice, hemorrhagic disorders, coagulopathy, hepatic function disorders and/or hepatomegalia, cataract, lethargy,
hypotony and sepsis since newbom period. There may be patients who refer with ascites. A thirty-five day old male patient referred us
because of abdominal distention, inability to gain weight. The infant had ascites and liver failure etiology was investigated; substance from
reduced posttivity in the urine, bilateral cataract inthe eye examination and low galactose-1-phosphare uridyl transferase level were detected.
The patient was diagnosed with galactosemia and all findings regressed after lactose free formula. This case report was presentedto remind
the necessity of consideration of galactosemiain differential diagnosis for the patients who refer by liver failure during early infancy period.
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Erken siit ¢ocuklugu déneminde karaciger yetmezligi
ve asit ile tarafimiza bagvurup galaktozemi tanis1 alan
hastasunuldu.

Konjenital galaktozemi otozomal resesif gecis gosterir.
Galaktozemi  galaktoz-1-fosfat  Gridil  transferaz
(GALT) eksikligine bagh olugur. GALT geni 9p13
kromozomu iizerinde lokalizedir.!? Erken donemde
tedavi edilmeyen hastalar yenidogan doneminden
itibaren biiyiime geriligi, sarilik, kanama bozukluklari,
koagiilopati, karaciger fonksiyon bozukluklar1 ve/veya
hepatomegali, katarakt, letarji, hipotoni, sepsisle bas-

Olgu Sunumu

Otuz bes giinliik erkek hasta. Karn sisligi, Kilo ala-

vururlar. Siirpriz bir sekilde asit de erken donemde
saptanabilir. Bazi hastalarda asit erken yenidogan
doéneminde saptanlr.3

*  B50. Turk Pediatri Kongresi'nde (Antalya, 26-30 Mayis
2014) poster bildiri olarak sunulmustur.
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mama, sanlik sikayeti ile bagvurdu. Oykiisinden 10
glinlikken hiperbilirubinemi nedeni ile bir glin fotote-
rapi ald1g1, daha sonra kusma ve kilo alamama nedeni
ile 6 zel bir hastanede tetkik edildigi ve sepsis tanistile
antibiyotik tedavisi aldigin1 6greniyoruz. Hasta kilo
alamama, sanlik, karin gisligi sikayetleri ile bize bas-
vurdu. Tetkik ve tedavi amaglh yatirild1. Ozgegmisinde
3200 gram agirhginda normal yolla dogdugu, soy
gecmisinde kardes Oliim Oykiisti olmadigi 6grenildi.
Annenin yasayan dort yasmda saglikli erkek bir cocu-
gu olup anne baba arasinda ikinci derece akraba evli-
ligi mevcuttu. Fizik muayenesinde viicut aguligi
(VA) 3500 gram (10 persantil), boyu 54 cm (25 per-
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santil) ve bas ¢evresi 36 cm (25-50 persantil) idi. Ka-
rmn ileri derecede gergin olup asit mevcuttu. Karaciger
kot altinda 2-3 cm keskin kenarli ve sert olarak ele
gelmekte olup splenomegali saptanmadi. Solunum
sistemi ve kardiyovaskiiler sistem muayenesi dogal idi
(Sekil 1). Laboratuvarda 16kosit (WBC) 28400/mm3
(N:3600-1000), hemoglobin (Hb) 7.6 gr/dL (N:9-11),
trombosit (PLT) 387000/mikroL (N:150000-450000),
c reaktif protein (CRP) 0.2 mg/dL (N:0-5), alanin
aminotransferaz (ALT) 33U/L (N:0-40), aspartat ami-
notransferaz (AST) 135 U/L (N:0-41), gama gluta-
miltransferaz (GGT) 11 U/L (N:0-61), Total bilirubin
(T.Bil) 4.06 mg/dL (N:0-0.9), Direct bilirubin (D.Bil)
3.49 mg/dL (N:0-0.2) , Total protein (T.pr) 4.2 g/dL
(N:4.5-6.4), Albumin (Alb) 2.2 g/dL (N:2.5-4.5), Urik
asit 1.6 mg/dL (N:1-3), Glikoz 68 mg/dL (N:70-110),
Ferritin 42 ng/mL (N:30-400), alfa 1 antitripsin 120
mg/d L (N:80-200), Total kolesterol 120 mg/dL (N:50-
200), HDL kolesterol 18 mg/dL (N:15-40), LDL ko-
lesterol 73 mg/dL (N:70-130), VLDL kolesterol 28
mg/dL (N:10-30), trigliserid 144 mg/dL (N:50-200),
protrombin zamani (PT) 16.6 sn (N:10-14), INR 1.54
(N:0.9-1.2), aktive parsiyel trombin zamani (aPTT)
44.8 sn (N:25-40), Fibrinojen 260 mg/dL (N:200-400),
alfa feto protein (AFP) 4 ng/mL (N:8-120), Amonyak
(NH3) 220 mikrog/dL (N:20-60), Laktat (Lac) 2.04
mmol/L (N:0.5-2) saptandi. Batin ultrasonografisinde
perihepatik, perisplenik minimal, pelvik alanda en
derin yerinde ~3.5-4 cm serbest sivi saptandi. Toksop-
lazma, rubella, herpes simpleks viris immunglobulin
M negatif, epstein barr virus ve sitomegalovirus deok-
siribo nilkleer antikor negatif, tam idrar tahlili normal
idi. Plazma-idrar amino asitleri, idrar organik asit
analizi ve Tandem kitle spektrometrisi normal sap-
tand1. Idrarda rediiktan madde pozitif idi. G6z muaye-
nesinde bilateral katarakt saptandi ve izlem Onerildi.
GALT aktivitesi ¢ok diisiik saptandi. Galaktozemi
tanis1 konan hastaya laktoz icermeyen mama baglandi.
Hastaya intravendz (IV) 3 mg K vitamini yapild
Hiperamonyemiden dolay1 240 mg/kg/giin oral (p.o.)
sodyum benzoat tedavisi baslandi. Tuzsuz insan
albimini 1 gr/kg/gun IV inflizyonu yapild1
Spironolakton tedavisi p.o. 1 gr/kg/gun 2 dozda
baslandi. Yirmi giinliik tedavinin bitiminde yakmma-
lar1 tiimiiyle diizelen, karm siskinligi gerilemekle
birlikte tart1 alimi baslayan hastanm fizik muayenede
karin gerginligi gézlenmedi (Sekil 2). VA 3800gr (10
Persantil) boy:55 cm (25 Persantil) saptandi. Yapilan
tetkiklerde WBC 10200/mm3 Hb 9.5 gr/dL, PLT
243000/mikroL, ALT 24 U/L, AST 36 U/L, GGT 24
U/L, T.Bil 0.8 mg/dL, D.Bil 0.05 mg/dL, T.pr 5.9
g/dL, Alb 3.8 g/dL, PT 11.6 sn, INR 1.1, aPTT 32 sn,
NH3: 40 mikrog/dL, Lac:1.01 mmol/L olup normal
saptandi. Kontrol batm ultrasonografisinde asit goz-
lenmedi. Genel durumu iyi olan hasta laktoz icerme-
yen mama tedavisi ile taburcu edilip poliklinik izle mi-
ne alind1. Ug ay siireyle iyi tolere edilen laktoz icer-
meyen mama sayesinde bebegin karm gerginligi goz-
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lenmedi ve ultrasonografik kontrollerde asite rastlan-
mad1. Hastanm laktoz icermeyen diyet tedavisi siire-
since ve alt1 aylik izleminde ek sorunu olmad, biiyl-
me ve gelismesinin 10-25. Persantilde oldugu goriildii.
Olgunun yaymlanmasi ve materyallerinin yaym igin
kullanim1 konusunda aileden sozlii ve yazili onam
alind1.

Sekil 1:

Hastanin basvuru sirasinda goriintimii

Sekil 2:

Hastanin tedavi sonrast gériiniimii

Tartisma

Klasik galaktozemi yaygm bir karbonhidrat
metabolizma bozuklugu olup yenidogan déneminden
itibaren gdzlenen hayatitehdit eden bir hastaliktir. 426

Galaktoz galaktokinaz yardimiyla galaktoz-1-fosfata
fosforile olur. Galaktoz-1-fosfat (ridil transferaz
(GALT) enzimi araciligiyla glukoz-1-fosfat ve Uridin
difosfat (UDP)-galaktoza doniisiir. UDP galaktoz,
uridin  difosfat  galaktoz-4-epimeraz ~ (GALE)
yardimiyla UDP-glukoza doniisiir. Bu ii¢ enzimden
birinjn kalitsal olarak eksikligi galaktozemiye neden
olur.



Galaktozemi

Karaciger, bagirsaklar, l6kositler ve baz dokularda
yaklasik %10 oraninda gozlenen rezidiiel enzim
aktivitesi nedeni ile baz1 hastalarda test sonucu yanhs
pozitif ¢ikabilmektedir. Bu durumlarda GALT
mutasyon analizi  yapilmasi gerekmektedir.7
Olgumuzda GALT aktivitesi diisiik saptanmis olup
galaktozemi ile uyumlu saptandi.

Klasik galaktozemiye neden olan GALT eksikligi 1lk
defa 1935 yilinda Tumer ve Mason tarafindan
saptanmustir. ® Siit alim1 sonrasi olugan galaktoz ve
metabolitleri karaciger, beyin, lens ve bobrek icin
toksik olup, ovarium geligimini de bozabilmektedir.®*°

Birlesik Devletlerde yaklagik  1/40000-1/60000
oraninda  gdzlen ir. Ebeveynlerin  yenidogan
doneminde semptomlar1 anlamalart ¢ok zor olup
genellikle basgvuru sikayeti kusmadir.'!

Semptomlar laktoz alimi sonrasinda baslar. Kusma,
kilo alamama, diyare, letarji yaklasik bir haftalikken
ortaya ¢ikabilen semptomlar olup bizim olgumuzda da
gozlendit?13

Olgumuzda oldugu gibi bebek veya c¢ocuklarda
katarakt saptanmasi durumunda galaktozemi ayirict
tanida ilk akla gelmesi gereken hastalik olmalidir. 3

Olgumuzun  basvurusunda galaktozemiye baglh
karaciger yetmezligi gelismis olup karaciger
yetmezligi bulgular1 olan direkt hiperbilirubinemi,
hiperamonyemi, koagiilopati ve asit mevcuttu.
Yenidogan doneminde  karaciger  yetmezligi
yapabilecek viral hepatitler, bilier atrezi, sepsis,
hemofagositik sendrom, alfa-1 antitripsin eksikligi,
hemokromatozis ve fruktozemi, tirozinemi gibi diger
metabolik hastaliklar olgumuzda diglandi.

Asidi olan yenidoganlarda escherichia coli sepsisi sik

gozlenen mortalite nedenidir.!* Olgumuzun bize
bagvurusunda sepsis klinigi saptamadik. Asidin

tedavisi icin tuzsuz insan albumin 1V infiizyonu ve p.o.

spirinolakton tedavisi baslandi. Es zamanh laktoz
icermeyen mama diyeti de uygulanan hastanm
izleminde asiti geriledi.

Hastaliga erken tani koymak c¢ok onemlidir. Cogu
gelismis iilkede yenidogan tarama programu ile klasik
galaktozemi saptanip erken tani konmaktadur.**
Postnatal donemde laktoz iceren mamayi ve anne
sttlind hemen kes mek gerekir. Bu sekilde yenidogan
doneminde olusabilecek toksisiteler engellenir. Ancak
uzun vadeli komplikasyonlar engellenemez® Bilyiik
cocuklar laktozu bebeklere gore daha iyi tahammiil

ederler. Hayat boyunca siitiin kisitlan mas1 tartig malid ir.

Ancak ¢ogu metabolizma uzmani Omiir boyu diyet
yapilmasi taraftaridar.®

Sonug¢ olarak galaktozemi; yenidogan doneminde
galaktoz iceren siit alimi sonras: siklikla emmede
azalma, kusma gibi nonspesifik semptomlarla sepsis
kliniginde bagvurmakla birlikte biiyiime geriligi,

koagulopati, sarilik ve batinda asit gibi karaciger
yetmezligi ile de bagvurabilmektedir. Bundan dolay1
yenidogan doneminde batinda asit, hepatomegali ve
karaciger yetmezligi bulgularn ile bagvuran hastalarda
galaktozeminin ayiric1 tanida disiiniilmesi
gerekmektedir. Boylece erken ddnemde diyet
tedavisine baglanip galaktoz metabolitlerine bagl
olusabilecek komplikasyonlar engellenmelidir.
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