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ÖZET
Galaktozemi, otozomal resesif olarak kalıtılan, karbonhidrat me-
tabolizmasının nadir bir hastalığıdır. En sık görülen formu klasik 
galaktozeminin nedeni galaktoz-1-fosfat-üridil transferaz enzim 
eksikliğidir. Situs inversus totalis; torasik ve abdominal solid or-
ganların komplet transpozisyonunu tanımlayan başka bir nadir 
konjenital durumdur. Yenidoğan döneminden itibaren galakto-
zemi tanısıyla izlenen bir hastada 10 yaşına geldiğinde ayrıntı-
lı bir fizik muayene sayesinde situs inversus totalis anomalisi 
saptandı ve radyolojik olarak doğrulandı. İki nadir ve birbiri ile 
ilişkisiz kalıtsal ve konjenital hastalığın birlikteliği daha önce hiç 
bildirilmediği için ilginç bularak sunmak ve ayrıntılı bir fizik mua-
yenenin önemine bir kez daha dikkat çekmek istedik.

Anahtar Kelimeler: Galaktozemi, situs inversus totalis, kalıtsal 
metabolik hastalık, konjenital anomaliler

ABSTRACT
Galactosemia is a rare autosomal recessively inherited disease 
of the carbohydrate metabolism. The most common subtype 
is the galactose-1-phosphate-uridyl transferase deficiency that 
leads to classical galactosemia. Situs inversus totalis is anoth-
er rare congenital condition which defines the heterotopy of 
thoracic and abdominal organs. Although our patient was diag-
nosed with galactosemia in the neonatal period, situs inversus 
totalis could not be recognized until the age of 10 years. An 
association between these two rare and unrelated congenital 
conditions has not been reported before. We want to present 
this interesting case and emphasize the importance of a detailed 
physical examination.

Keywords: Galactosemia, situs inversus totalis, inherited meta-
bolic disease, congenital malformations

GİRİŞ 

Galaktozemi, galaktoz metabolizmasındaki 3 farklı enzi-
min eksikliğine bağlı olarak ortaya çıkan bir kalıtsal me-
tabolik hastalıktır. Bu enzimler; galaktoz-1-fosfat-üridil 
transferaz (GALT), galaktokinaz ve epimeraz’dır. En sık 
görülen formu klasik galaktozemiye neden olan GALT 
eksikliğidir. Tüm dünyadaki insidansı 1/40000-1/80000’dir 
(1, 2). Akraba evliliğinin yoğun olduğu ülkemizde ise insi-
dansı 1/23775 olarak bildirilmektedir (1). GALT eksikliğin-
de galaktoz-1-fosfat karaciğer, böbrek, beyin, lens, dil ve 
deri fibroblastlarında birikerek klinik bulgulara yol açmak-

tadır. Hastalar genellikle doğumda normal olup, beslen-
meyi takiben birkaç gün içinde emmede zayıflık, kusma, 
ishal, hipoglisemi, kolestaz, kilo kaybı, letarji ve kanamaya 
eğilim gibi bulgularla getirilmektedirler (1-3). Galaktoze-
minin bir diğer önemli ve karakteristik bulgusu olan kata-
rakt da zaman içinde yerleşip kalıcı görme kayıplarına ne-
den olabilmektedir. Tanı alamayan hastalar çoğunlukla E. 
Coli sepsisi ve hepatorenal yetmezlik nedeniyle kaybedil-
mektedir. Tanı; klinik bulgulara eşlik eden galaktozürinin 
varlığında düşünülür ve eritrositlerde galaktoz-1-fosfat 
üridil transferaz aktivitesinin eksikliği ve GALT geninde 
mutasyon saptanmasıyla doğrulanır. Tedavi, diyetten 

https://orcid.org/0000-0002-6455-2459

https://orcid.org/0000-0003-0529-2404

https://orcid.org/0000-0003-2748-9654

https://orcid.org/0000-0002-7527-2620

https://orcid.org/0000-0001-5914-9166

https://orcid.org/0000-0002-5324-0097

https://orcid.org/0000-0001-7659-0500

https://orcid.org/0000-0001-7862-3038



169

Galaktozemi ve situs inversus totalis 
İstanbul Tıp Fakültesi Dergisi • J Ist Faculty Med 2020;83(2):168-71

galaktoz ve laktozun ömür boyu çıkarılması şeklindedir. 
Tanıdaki gecikmeler kronik karaciğer hastalığına, renal 
tubuler asidoza ve gelişimsel geriliğe neden olmaktadır. 
Erken tedaviye rağmen dil gelişiminde sorunlar ve kızlar-
da hipergonadotropik hipogonadizm görülebilmektedir 
(1-3). Situs inversus totalis insidansı 1/10000 olan diğer 
nadir bir konjenital hastalıktır (4). İç organlar vücutta ayna 
görüntüsü şeklinde yerleşmişlerdir; kalp apeksi sağ hemi-
toraksta, sol akciğer trilobe, sağ akciğer bilobe, karaciğer 
solda, dalak ve mide sağda yer almaktadır. Bu duruma 
%3-5 oranında konjenital kalp hastalığı, en sık olarak da 
büyük arterlerin transpozisyonu eşlik etmektedir (4, 5). 
Olguların %20’sinde siliyer disfonksiyona bağlı bronşiek-
tazi ve sinüzitin görüldüğü Kartagener sendromu tablosu 
vardır (4, 5). Eşlik eden anomalilerin varlığı ve şiddetine 
göre olguların bir bölümüne erken çocukluk döneminde 
tanı konulabilse de çoğunlukla asemptomatik hastalar 
erişkin dönemde tesadüfen saptanmaktadırlar (5).

OLGU SUNUMU

Yirmialtı günlük erkek hasta sarılık, karın şişliği, kilo ala-
mama, ishal ve kusma nedeniyle götürüldüğü merkezde 
yapılan batın ultrasonografisinde assit saptanması üze-
rine hastanemize getirildi. Doğduğundan beri, günde 
5-6 kez olan kansız ve mukussuz ishal öyküsü vardı. Öz-
geçmişinden, ailenin 1. gebelikten yaşayan 1. çocuğu 
olarak sezaryen ile 3100 gr olarak doğduğu, 10 günlük 
iken sarılığının başladığı öğrenildi. Anne ve babasının 
3. dereceden akraba olduğu ve ailede bilinen başka bir 

kalıtsal hastalık öyküsü olmadığı bilgisi alındı. Hastanın 
başvuru anındaki ağırlığı: 3840 gr (-1,6 SDS), boyu: 54 
cm (-1,1 SDS) ve baş çevresi: 36 cm (-1,8 SDS) idi. Ge-
nel durumu orta, septik görünümde, cildi ikterik ve kar-
nı distandü idi. Kot altında 4 cm hepatomegali ve assit 
saptandı. Laboratuvar incelemede karaciğer fonksiyon 
testlerinde yükseklik, hipoalbüminemi, direk bilirubin 
yüksekliği ve koagülopati mevcuttu. Kolestaz etiyolojisi 
için bakılan viral enfeksiyonlar açısından serolojik test-
leri negatifti. Kan aminoasit analizi ile tirozinemi tip I ve 
sitrüllinemi tip II ekarte edildi. İdrarda redüktan madde 
pozitifliği olan ve idrar şeker kromatografisinde yüksek 
dansitede galaktoz pozitifliği bulunan hastaya galak-
tozemi ön tanısıyla galaktozsuz diyet tedavisi başlandı. 
Galaktoz-1-fosfat-üridil transferaz enzim düzeyi: 1,9 U/g 
Hb (N≥18,5) düşüktü. GALT geninde homozigot p.S135L 
(c.404C>T) mutasyonu saptanarak galaktozemi tanı-
sı doğrulandı. Hastanın galaktozsuz diyet ile takibinde 
kısa sürede karaciğer enzimleri ile bilirubin düzeyleri 
düştü ve koagülasyon testleri normale geldi. İzleminde 
büyümesi normal seyreden, kataraktı gelişmeyen ve sık 
enfeksiyon öyküsü olmayan hastanın 10 yaşında iken ya-
pılan rutin poliklinik kontrolünde, kalp seslerinin belirgin 
olarak sağda duyulması üzerine çekilen akciğer grafisin-
de dekstrokardi saptandı (Şekil 1). Ekokardiyografide 
dekstrokardi dışında başka kardiyak anomali görülmedi. 
Karın ultrasonografisinde intraabdominal organlar da 
simetrik olarak ters yerleşimli bulununca galaktozemiye 
ek olarak situs inversus totalis tanısı konuldu. Hastanın 
yasal varisinden yazılı olarak bilgilendirilmiş olur alındı.

Şekil 1: Olgunun posteroanterior akciğer grafisinde dekstrokardi görüntüsü.
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TARTIŞMA

Galaktozemi, galaktoz metabolizmasındaki 3 farklı enzi-
min eksikliği sonucu ortaya çıkan, otozomal resesif kalı-
tım gösteren nadir bir kalıtsal karbonhidrat metabolizma-
sı hastalığıdır. En sık görülen formu klasik galaktozemiye 
neden olan Galaktoz-1-fosfat uridiltransferaz eksikliğidir. 
Klinik bulguları kolestaz, karaciğer yetmezliği, renal tu-
buler asidoz, galaktozuri, hipoglisemi ve katarakttır (1, 
2, 6). Olgumuzda hastalığın tipik bulguları olan kolestaz, 
karaciğer disfonksiyonu, hipoglisemi ve galaktozuri mev-
cuttu. Katarakt görülmedi. Zamanında başlanan galaktoz 
ve laktozsuz diyet ile hastanın bulguları tamamen düzel-
di, büyüme ve gelişmesi akranlarından farklı olmadı ve 
hafif üst solunum yolu enfeksiyonları dışında tanıdan son-
ra ciddi hiçbir enfeksiyon geçirmedi. Ancak ilginç olarak 
hastanın tanı öncesinde birkaç kez çekilen akciğer grafi-
lerine ve 6 ayda bir yapılan rutin fizik ve ultrasonografik 
incelemelerine rağmen 10 yaşına kadar fark edilmeyen 
situs inversus totalis anomalisi de vardı. Situs inversus 
totalis nadir bir konjenital anomalidir (4, 5). Abdominal 
ve torasik organlar ayna görüntüsü şeklinde transpoze 
yerleşmiştir. Situs solitus şeklinde izole görülebildiği gibi, 
konjenital kalp hastalıkları, kalp ileti defektleri, silier dis-
kinezi, Kartagener sendromu ve polispleni olmak üzere 
başka anomalilerin birlikteliği de olabilir (4, 5). Eşlik eden 
anomalilerin şiddetine göre hastalar erken çocukluk dö-
neminde de tanı alabilirler (4, 5). Ancak olgular çoğun-
lukla asemptomatiktir ve erişkin döneminde tesadüfen 
bu kompleks anomalileri saptanabilir (4, 5). Benzer şekil-
de hastamız da galaktozemi nedeniyle rutin takiplerine 
gelmekteyken, ilk kez 10 yaşında yapılan muayenesinde 
kalp seslerinin belirgin olarak sağda duyulması üzerine 
çekilen akciğer grafisinde dekstrokardisi saptanıp, karın 
ultrasonografisinde intraabdominal organların da simet-
rik olarak ters yerleştiğinin görülmesi sonucu situs inver-
sus totalis tanısı almıştır. Altmış sekiz yaşındaki bir erkek 
hastada halsizlik, gece terlemesi, abdominal distansiyon 
ve hassasiyet ile hastane başvurusunda çekilen akciğer 
grafisinde kalbinin sağda yerleştiği fark edilmiş ve kro-
nik myeloid lösemiyle eş zamanlı olarak tesadüfen situs 
inversus totalis tanısı bildirilmiştir (8). Kırkbeş yaşında-
ki tip 2 diyabetes mellitus ve bronşial astım tanıları ile 
uzun süre izlenen bir hastada ani başlayan göğüs ağrısı, 
terleme ve takipne nedeniyle hastaneye başvurusunda 
çekilen telegrafisinde miyokard enfarktüsüne eşlik eden 
dekstrokardi saptanmıştır (9). 2017’de Sivri ve arkadaşla-
rı (10), bir kalıtsal metabolik hastalık olan Fankoni-Bickel 
sendromu ile situs inversus totalis anomalisinin birlikteli-
ğini rapor etmişlerdir. 

SONUÇ

Akraba evliliklerinin sık olduğu ülkemizde aynı ailede 
birden fazla kalıtsal metabolik hastalığın yanı sıra aynı 
hastada kalıtsal metabolik hastalık ve konjenital anoma-

lilerin beraberliğine de rastlanmaktadır. Biz de bu olgu 
sunumu ile literatürde ilk kez galaktozemi ve situs inver-
sus birlikteliğini sunarken dikkatli bir fizik muayenenin 
en değerli tanı metodu olduğunu da bir kez daha vur-
gulamak istedik.
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