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OZET

Konjenital glukoz ve galaktoz malabsorbsiyonu absorbe edilemeyen glukoz ve galaktoz
nedeniyle ortaya ¢ikan kronik osmotik bir ishal durumudur. Burada, yenidogan déneminde ishal
nedeniyle basvuran ve konjenital glukoz ve galaktoz malabsorbsiyonu tanisi alan, takibinde
tekrarlayan Candida albicans, Klebsiella pneumoniae ve Enterococcus faecalis etkenleri ile
sepsis ataklar gegiren fakat altta yatan hiicresel ve humoral immiin yetmezlik tespit edilmeyen
bir olgu sunulmaktadir. Nadir goriilen konjenital glukoz ve galaktoz malabsorbsiyonunda, erken
tani ve uygun tedavinin yasami tehdit eden komplikasyonlarin 6niine gegebilecegi, bliyiime ve
gelismenin normal olabilecegi bilinmektedir. Konjenital glukoz ve galaktoz malabsorbsiyonu
tanisi alip tekrarlayan firsatci mikroorganizmalarla enfeksiyon gegiren literatiirde bizim olgumuz
disinda yalnizca bir olgu daha tanimlanmaktadir. (Gtincel Pediatri 2013; 11: 85-7)

Anahtar kelimeler: Yenidogan, kojenital glukoz ve galaktoz malabsorbsiyonu, ishal,
dehidratasyon, tekrarlayan enfeksiyonlar

SUMMARY

Congenital glucose-galactose malabsorption is a chronic osmotic diarrhea due to defective
absorption of glucose and galactose in the intestine. Here, we present a newborn that was
admitted to our hospital for neonatal diarrhea and was diagnosed as congenital glucose-
galactose malabsorption. He had recurrent sepsis with Candida albicans, Klebsiella pneumoniae
and Enterococcus faecalis during follow-up without having any underlying cellular or humoral
immune deficiency.Early diagnosis and appropriate treatment of this rare disease can prevent
life-threatening complications, and normal growth and development can be achieved. To our
knowledge, the present case will be the second glucose-galactose malabsorption case with
recurrent infectious due to opportunistic microorganisms after only one similar case in the
literature. (Journal of Current Pediatrics 2013; 11: 85-7)

Key words: Newborn, congenital glucose-galactose malabsorption, diarrhea, dehydration,
recurrent infectious

Girig

Olgu

Yasamin ilk birka¢ giiniinde ishal nadirdir ve konjenital
malabsorbtif hastaliklan distindirmelidir (1). Glukoz-
galaktoz malabsorbsiyonu (GGM) absorbe edilemeyen
glukoz ve galaktozun bagirsak limeninde birikimi ile
olusan osmotik bir diyaredir. Neonatal baslangigh agir, sulu
ve asidik diyare, glukoz veya galaktoz igeren beslenme
devam ettikge agirlasarak devam eder ve yasami tehdit
eden komplikasyonlara neden olur (2). Burada tekrarlayan,
polimikrobial sepsis ataklarni olan ve konjenital GGM
tanisi alan bir olgu sunularak literatlir bilgileri 1siGinda
yenidodanda ishal ayirici tanisi tartisiimustir.

Birinci derece kuzen akraba evliligi olan saglikli anne ve
babanin 3. gocugdu olarak sorunsuz bir hamilelikten sonra,
38,3 haftalik ve 3920 g olarak, sezaryen ile diinyaya gelen
olgu postnatal besinci giinde 12 kez sulu ishali ve 39,5°C
atesi olmasi nedeniyle dogdugu hastaneye basvurmustu.
0 donemde yapilan fizik incelemesinde aktivitesinin,
emmesinin, deri turgor-tonusunun azaldigi ve viicut agirhg
kaybinin %18, serum sodyumunun 168 mEg/l, Gresinin
95 mg/dl, kreatininin 0,72 mg/dl ve disikida rediiktan
maddesinin 3+ oldugu tespit edilmisti. Ishal, hipernatremik
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dehidratasyon, prerenal azotemi ve metabolik asidoz tanilari
ile yenidogdan yogun bakim Gnitesine yatinlarak intravendz
sivi destegi uygulanmis ve laktoz intoleransi distinilerek
laktozsuz mama baslanmisti. Oral beslenmesi artirilinca
ishallerinin devam ettigi ve hipernatremik dehidratasyonun
yeniden ortaya ¢iktiginin goriilmesi tzerine 15 ginlikken
initemize sevk edildi.

Hasta servise kabul edildigindekifizik incelemesi normal
sinirlarda idi. Oral beslenmesi kesildi, takibinde ishalin
dizeldigi gorildi, osmotik ishal olarak degerlendirildi.
Almakta oldugu intravendz ve oral swvisi 250 cc/kg/
gin’den kademeli olarak 170 cc/kg/giin’e kadar inildi
ve diskida rediktan maddesi 1+, pH’si 5 ve bol yag
globulini saptandi. Olguda muhtemel laktoz intoleransi
dusiniilerek laktozsuz mama ve laktazim baslandi. Inek
stitil protein alerjisine yonelik bakilan spesifik IgE’si negatif
olan olgunun diski mikroskopisi normal, diski Kultlri ve
viral patojenler (adenovirlis, rotaviris) negatif saptandi.
Postnatal yirminci giiniinde Candida albicans septisemisi
nedeniyle 6nce flukanozol, 25. giiniinde ise amfoterisin B
tedavileri baslandi. Yasaminin 35. giiniinde ates ve akut
faz reaktanlarinda artis olan hastada lomber ponksiyonda,
380/mm2 hiicre gortilmesi, periferik kan Kultiriinde
Klebsiella pneumoniae Gremesi nedenleriyle Gnce
meropenem ve amikasin baslandi, ayni treme kontrol
kan kiilttirlerinde de devam edince siprofloksasin tedaviye
eklendi. Takibinde kan kiltiriinde Enterococcus faecalis
iremesi oldu. Bu donem igerisinde hepatosplenomegali,
trombositopeni,  anemi,  dissemine intravaskiiler
koagtilasyon ve enfeksiyona ikincil hemofagositik sendrom
gelisen hastaya, trombosit, eritrosit ve taze donmus plazma
destekleri verildi, kolistin antibiyotik tedavilerine eklendi.
Kandida septisemisi igin yapilan kranial ve abdominal
ultrasonografisi, g6z dibi muayenesi ve ekokardiyografisi
normaldi. Kontrol kan ve beyin omurilik sivisi kilttirlerinde
ireme olmadi. Kolistin tedavisi 14 giine tamamlandi.
Hastada altta yatan immin yetmezlik agisindan bakilan
kantitatif immunglobulinler, CH50, lenfosit alt gruplar
normal bulundu.

Klinik kétilesme doneminde oral alamayan hastanin
ishalinin azaldigi ama anne siti ile oral laktazim ve
laktozsuz mama ile tekrar ishalinin oldugu gorildi ve
osmotik ishalin diger nedenleri acgisindan olgu tekrar
degerlendirildi. Olgunun oral aiminin artinldigi donemlerde
ishalile birlikte hipernatremik dehidratasyonuntekrarlamasi,
laktoz intoleransi olmamasi, yenidogan doneminde klinik
bulgu vermesi nedenleriyle konjenital GGM distinilerek
tam hidrolize mama kesilip, karbonhidratsiz mama
(Galactomin-19®, SHS International, Liverpool, United
Kingdom) baslandi ve ishalleri diizelince hastada konjenital
GGM tanmisi dogrulandi. Genel durumu iyi olan hasta

Galactomin 19® mama ile taburcu edildi. Olgunun 6. ay
kontroliinde vicut agirhgi 8,7 kg (75-90 persentil), boy
75 cm (97 persentil), bas gevresi 41,5 cm (10 persentil)
saptandi ve norolojik gelisimi yasitlari ile uyumlu idi, ek
gida olarak meyve preleri verildi, ishal gozlenmedi.

Tartisma

Yenidogan doneminde baslayan ishal hizlica yasami
tehdit eden dehidratasyona ve malndtrisyona yol
agabilir. Bu nedenle yenidogan ishallerinde erken tani ve
zamaninda tedavi gok onemlidir (3). Iki-li¢ haftadan uzun
stren ishaller kronik ishal olarak dederlendirilmektedir.
Yenidogan doneminde kronik ishal ayirici tanisinda;
konjenital mikrovillus atrofisi, tufting enteropati, konjenital
GGM, otoimmiin enteropati, sukraz—izomaltaz eksikligi,
inek suth allerjisi, konjenital kisa bagirsak, IPEX (Immune
dysregulation, polyendocrinopathy, enteropathy, X-linked),
konjenital laktaz ekikligi, konjenital klorid ve sodyum
malabsarbsiyonu, safra asit malabsorbsiyonu ve konjenital
enterokinaz eksikligi 6ncelikle akla getirilmelidir (4).

Konjenital GGM’da, glukoz ve galaktoz absorbsiyonu
cok dustik olmasina karsin friiktoz absorbsiyonu normaldir
(5). Anne sitiinde sukroz ve maltoz bulunmazken,
bulunan laktoz bagirsak firgamsi kenar epitelinde bulunan
laktaz enzimi ile normal olarak hidrolize edilir ve glukoz
ve galaktoz ortaya cikar. Bagirsak liimeninde emilemedigi
icin biriken bu basit sekerler su ¢ekerek osmotik ishale yol
acar. Sindirilmeyen glukoz ve galaktoz kolona gectiginde
buradaki bakteriler tarafindan fermente edilerek kisa zincirli
yag asitleri olusur ve diskinin asidik ve yagh olmasina
neden olur (5). Etkilenen bebeklerde genellikle yasamin
ilk birkag giinii baslayan agir, yasami tehdit eden ishal ve
hiperosmolar dehidratasyon, metabolik asidoz gorilir (1).
Gorilen ishal osmotiktir ve enteral beslenme kesildiginde
dazelir. Diski pH’si genellikle <5,3 ve diskida seker
pozitiftir (1,2).

Glukoz ve galaktoz malabsorbsiyonu otozomal resesif
gecisli bir hastaliktir (2). Glukoz ve galaktozun ince
bagirsak mukozasinda emilimini sodyum bagimli glukoz
transporter proteini 1 saglar. Tasiyici protein sodyum
glukoz transporter 1 geni (SGLT 1) tarafindan kodlanir
(4,6). Bu gen 22q13.1 kromozomunda lokalizedir (2,4).

Literatirde bu tamyr alan vyaklasikk 300 vaka
tanimlanmisti. GGM’de kesin tani dietten glukoz ve
galaktozun tamamen cekilmesi ile ishalin diizelmesi ve
friktoz emiliminde sorun olmazken glukoz emiliminin
bozuk oldugunun gosterilmesi ile konur (1). Giinimiiz
bilgilerine gore, ailede bilinen bir mutasyon yoksa tani
icin genetik testler ile dogrulama gerekli gorilmemektedir.
SGLT1 geninde yaklasik 46 mutasyon vardir, ayrica test
masrafll ve zaman alicidir (1,2). Ayrica bu hastalarin
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intestinal mukozal yapisi bozulmadigindan, biyopside
normal villus yapisinin korundugdu goriilmektedir (5). Bizim
olgumuzda da tani klinik gdzlemle konulmustur.

Tedavide asil olan glukoz ve galaktozun tamamen
diyetten eliminasyonunun saglanmasidir. Bunun igin
kullanilan iki gesit karbonhidratsiz mama vardir (RCF ve
Galactomin 19®). Bu mamalar karbonhidrat olarak friiktoz
icermektedir (1). Biz de olgumuzda Galactomin 19®
kullandik.

GGM’de prognoz genellikle iyidir. Hastalar cogunlukla,
biyldikge az miktarda glukozu tolere edebilirler. Bu hasta
grubu icin esas endise, bu 6zel mamalar ile yiksek protein
ve yagh diyetin uzun vadeli sonuglandir (1,2). Literatiirde
renal tibdler asidozu igeren renal disfonksiyon ile iligkili
nefrokalsinozis vakalar GGM'’li hastalarda bildirilmis ancak
bunun glukozsuz ve galaktozsuz beslenme ile diizeldigi
belirtiimistir (7). Buna karsin El-Nagger ve arkadaslari,
diyete uymalanna ragmen, persistan hiperkalsemi,
nefrokalsinozis ve distal renal tiibiiler asidozu devam eden
iki olgu tamimlamiglardir (8).

Bizim olgumuzun, yasamin besinci giiniinde baslayan
ishal, hipernatremik dehidratasyon ve metabolik
asidozunun olmasi, diski muyenesinde rediiktan madde
pozitifligi ve asidik diskinin belirlenmesi, ishalin osmotik
karakter gostermesi, laktozsuz mama ve laktazim ile
diizelmemesi ve takibinde glukozsuz ve galaktozsuz
mama ile semptomlarin tamamen ortadan kalkmasi, tipik
bir konjenital GGM hastasi oldugunu gostermektedir.

Olgumuz, Candida albicans, Klebsiella Pneumoniae
ve Enterococcus faecalis ile sepsis ve menenijit ataklar
gecirmistir.  Literatiirde konjenital GGM olgularinda
bildirilen  sepsis  ataklan  incelendiginde  yalnizca
Umman’dan yayinlanan rikets ve nefrojenik diabetes
insipidus ile komplike olan bir olguda Candida albicans
septisemisi ve septik sok bildirilmistir (3). Cok dusik
dogum agirlikh (<1000 g) bebeklerde invaziv kandida
enfeksiyonu %7-20 sikiikta gorilmekte iken dogum
agirhgr >1500 g olan yenidoganlarda siklik %1’in
altindadir (9). Olgumuzda altta yatan humoral ve hiicresel
immun yetmezlik olmadan firsat¢i mikroorganizmalar ile
sepsis ataklarimin goriilmesi, dogumdan hemen sonra
baslayan ishal nedeniyle badirsakta kommensal floranin
olusamamasina baglanabilir. Arastirmalarda, trilyonlarca
luminal mikroorganizmaya maruz kalan intestinal

mukozanin reseptor aracil, dogustan gelen immun sistem
sinyalizasyonu ile kommensal bakterilere tolerans gelistirip
patojenlere karsi ise peptid, sitokin, kemokin ve fagositer
hiicrelerle korundugu gosterilmistir. Mukozada [uminal
icerik algilanarak bu molekiler diizenlenmenin yapildigi
oOne stirlimektedir (10).

Sonug olarak, yenidogan déneminde ishal ile basvuran
hastalarda hipernatremik dehidratasyon, metabolik asidoz,
gaita asiditesi gibi bulgular variginda nadir bir hastalik
olan konjenital GGM’un da akla getirilmesi, bu hastalarin
erken tani ve uygun tedaviyi almalarini saglayarak yasami
tehdit eden komplikasyonlarin engellenmesini ve bliyime,
gelismenin normal olmasini saglayacaktir.
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