
Glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu (GGM)
oldukça nadir görülen ve otozomal resesif geçiþ
gösteren bir hastalýktýr. Doðumdan sonraki ilk
günlerde bebeðin anne sütü veya formula ile
beslenmesini takiben baþlayan ozmotik tipte diyare
karakteristiktir. Uzun süre devam eden ciddi diyare
ve dehidratasyon ölüme neden olabilir. Glukoz ve

galaktozun diyetten çýkarýlmasý ve fruktoz içeren
formulalarýn kullanýlmasý ile klinik düzelir (1).

Makalemizde; doðumundan itibaren ishal,
tekrarlayan metabolik asidoz ve hipernatremik de-
hidratasyon nedeniyle izlenen ve daha sonra
glukoz-galaktoz malabsorbsiyonu tanýsý konulan
bir vaka; hastalýðýn nadir görülmesi, taný konula-
madýðý takdirde ölümle sonuçlanacak kadar ciddi
bir klinik seyir göstermesi nedeniyle sunulmuþtur. 

Olgu Sunumu

Doðumdan itibaren ishal ve son iki gündür
emmede bozulma, ateþ, halsizlik þikayetleri ile ge-
tirilen 14 günlük erkek bebeðin özgeçmiþinden
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Özet
Glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu oldukça nadir görülen

ve otozomal resesif geçiþ gösteren bir hastalýktýr. Diyet ile
alýnan glukoz ve galaktozun barsaktan emiliminde selektif
yetmezlik karakteristiktir. Oral glukoz ve galaktoz alýmý de-
vam ederse oluþan aðýr osmotik tipte diyare ve dehidratasyon
ölümle yol açabilir.

Doðumundan itibaren ishal, tekrarlayan metabolik asidoz
ve hipernatremik dehidratasyon nedeniyle izlenen ve aile
öyküsünde yenidoðan döneminde ölen dokuz vaka bulunan 14
günlük bebeðe glukoz-galaktoz malabsorbsiyonu tanýsý
konuldu. Halen fruktoz içeren formula (galaktomin) ile besle-
nen 2.5 yaþýndaki vakamýz; hastalýðýn nadir görülmesi, taný
konulamadýðý takdirde ölümle sonuçlanacak kadar ciddi bir
klinik seyir göstermesi nedeniyle sunuldu. 

Anahtar Kelimeler: Glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu,
Kronik diyare
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Summary
Glucose-galactose malabsorption (GGM) is a rare disor-

der thought to be inherited as an autosomal recessive trait. This
disease is characterized by a selective failure to absorb dietary
glucose and galactose from the intestine. The consequent se-
vere osmotic diarrhoea and dehydration are usually fatal unless
these sugars are eliminated from diet. 

In this report a 14 days-old boy with a family history of
nine neonatal death due to diarrhoea, who had chronic diar-
rhoea, recurrent metabolic acidosis, hypernatremic dehydra-
tion, has been diagnosed as GGM. A case of 2.5 years old hav-
ing a diet of formula including fructose has been reported be-
cause the rarity of the illness and the severe clinical progress
which may be fatal when its not diagnosed.

Key Words: Glucose-galactose malabsorption,
Chronic diarrhoea
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miyadýnda 2800 gram olarak normal vajinal yolla
doðduðu öðrenildi. Ayný köyden olan anne-
babadan anne 20, baba 23 yaþýndaydý ve aralarýn-
da akrabalýk yoktu. Hastamýz ailenin ikinci
çocuðuydu ve birinci çocuk doðumdan hemen son-
ra baþlayan ishal nedeniyle bir aylýkken exitus ol-
muþtu. Aile hikayesinden annenin sekiz kardeþin-
den ikisinin ve babanýn ise dokuz kardeþinden al-
týsýnýn ilk üç aylýk dönemde ishalden öldüðü
öðrenildi.

Fizik muayenesinde boy 49 cm (25-50 p), vü-
cut aðýrlýðý 2100 gram (25 p), baþ çevresi 34 cm
(25 p), nabýz 120/dk, solunum sayýsý 44/dk, ateþ
36.3 °C idi. Genel durumu kötü, hipotonik, göz
küreleri ve ön fontanel çökük, turgor-tonus bozuk
ve so-lunum asidotikti. Ürogenital bölgede yaygýn
diaper raþ mevcuttu. Diðer sistem muayeneleri nor-
mal olarak deðerlendirildi.

Laboratuvar bulgularýnda; Hemoglobin 10.9
g/dl, hematokrit %48, lökosit 16900/mm3, trom-
bosit 227000/mm3 (periferik yaymada %54 lenfos-
it, %2 eozinofil, %44 parçalý, eritrositler
normokrom normositer trombositler kümeli) idi.
Kan elektrolit düzeyleri: sodyum 170 mEq/L, klor
142 mEq/L, potasyum 4.2 mEq/L, kalsiyum %8.9
mg, arteriyel pH 7.11, HCO3: 4, pCO2: 26, ABE: -
25, anyon gap: 24 bulundu. BUN: 91 mg/dl
(izlemde 38 mg/dl), kreatinin 4.6 mg/dl (izlemde
0.55 mg/dl), kan þekeri 111 mg/dl, SGOT: 52 U/L,
SGPT: 50 U/L, total protein 6 g/dl, amonyak 374
mikromol/L (izlemde 89 mikromol/L), CRP pozitif,
ürik asid 7.8 mg/dl olarak bulundu. Laktik asit
düzeyi 42 mg/dl, idrar-kan aminoasitleri ve organik
asit düzeyi normal, mitokondriyal DNA negatif,
rubella, CMV, HSV IgM negatif-IgG pozitif, tokso-
plazma IgG ve IgM negatif idi. Ýdrar tahlilinde; pH
5, dansite 1010, protein (-), þeker (+), mikrosko-
bisinde 20-25 lökosit saptandý. Ýdrar kültüründe
105 cfu/ml klebsiella üredi. Tedavi sonrasý idrar
kültüründe üreme yoktu. Ýdrarda redüktan madde
pozitif, Fe3Cl testi negatifti. Yirmidört saatlik idrar-
da sodyum 102 mEq/L, klor 52.2 mEq/L, kreatinin
17.7 mg/dl, protein 102.5 mg/dl olarak bulundu.
Kan kültüründe üreme saptanmayan hastanýn
ayakta direk batýn grafisi, akciðer grafisi ve batýn
ultrasonografisi normal olarak deðerlendirildi.
Gaita pH'sý 5, redüktan madde pozitifti. Gaitanýn
þeker kromatografisi ile glukoz-galaktoz malab-
sorbsi-yonu saptandý.

Sepsis, metabolik asidoz ve hipernatremik de-

hidratasyon ön tanýlarýyla yatýrýlan hastaya uygun
sývý ve antibiyotik tedavisi baþlandý. Ýzleminde
oral beslenmeye geçiþi takiben üç kez hipernatrem-
ik dehidratasyon ve hiperkloremik metabolik asi-
doz ataðý geçirdi. Metabolik asidoz ve hipera-
monemisi olan hastada etiyolojide organik aside-
miler olabileceði düþünülerek proteinden kýsýtlý
diyet ve B12 vitamini baþlandý.

Gaitada redüktan madde pozitifliði saptanan
hastada konjenital laktoz intoleransý ya da glukoz-
galaktoz malabsorbsiyonu olabileceði düþünülerek
oral alýmý kesildi ve total parenteral beslenmeye
baþlandý. Süregelen ishalin, hastanýn oral alýmý
kesilince düzeldiði gözlendi. Anne sütünde bakýlan
elektrolit düzeyleri normal olarak deðerlendirildi.
Gaita þeker kromatografisi ile glukoz-galaktoz
malabsorbsiyonu tanýsý kesinleþen hasta; fruktoz
içeren formula (galaktomin 19) baþlanarak, iki
aylýkken 3275 gram aðýrlýðýnda taburcu edildi.
Halen 2.5 yaþýnda, boyu ve vücut aðýrlýðý normal
sýnýrlarda olan vakamýz, diyetine devam etmekte
ve motor geliþimi yaþýtlarýyla uyumlu olarak
seyretmektedir.

Tartýþma

GGM oldukça nadir görülen ve otozomal re-
sesif geçiþ gösteren bir hastalýktýr (1). Ýlk olarak
1962 yýlýnda Laplane ve arkadaþlarý tarafýndan
tanýmlanmýþtýr (2). Ýnsidansý tam olarak bilin-
memekle birlikte literatürde 100 kadar vaka
bildirilmiþtir (3). Danimarka'daki ilk vaka 1999
yýlýnda yayýnlanmýþtýr (4). Vakamýzda akra-
balýk öyküsü olmamasýna raðmen, evliliklerin de-
vamlý köy içinden yapýlmasý, her iki tarafta da
ishal nedeniyle ölümlerin olmasý otozomol resesif
geçiþ paterninin varlýðýný desteklemektedir. 

Glukoz-galaktoz malabsorpsiyonunda ince
barsak fýrçamsý kenar hücre membranýnda glukoz
ve galaktozun sodyuma baðlý transportunda defekt
vardýr (1,5). Turk ve arkadaþlarý (6) GGM'lu
hastalarda 22. kromozomun uzun kolunda SGTL-I
genini tanýmlamýþlar ve sodyum/glukoz kotrans-
porteri olan SGTL-I genindeki mutasyonlarýn bu
hastalýktan sorumlu olduðunu göstermiþlerdir.
Martin ve arkadaþlarý (3) ise; 1996 yýlýnda yap-
týklarý çalýþmalarýnda aralarýnda akrabalýk olan
bir ailede iki bireye prenatal olarak GGM tanýsý
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koymuþlardýr.

Ayný defekt böbrek tübüler epitelinde de bulun-
duðu için çoðu hastada klinikte renal glikozüri bu-
lunmaktadýr (1,6). Literatürde bilateral renal taþ
saptanan GGM'lu bir vaka da bildirilmiþtir (7).
Vakamýzda renal taþ yoktu, ancak tekrarlayan idrar
tahlillerinde glukozürinin gözlenmesi böbrek tübüler
epitelinde de bu defektin olduðunu düþündürdü.

Hastalýk kroniktir ve doðumdan sonraki ilk
günlerde bebeðin anne sütü veya formula ile
beslenmesini takiben baþlayan osmotik tipte diyare
karakteristiktir (1). Uzun süre devam eden ciddi di-
yare karbonhidrat malnütrisyonuna, hipernatremik
dehidratasyona ve ölümlere yol açabilir (1,3).
Hayatý tehdit edici diyareyi önlemek, hastanede
kalýþ süresini kýsaltmak ve total parenteral
nütrisyo-nun getireceði komplikasyonlardan
kaçýnmak için erken taný konulmalýdýr. Tedavide
glukoz ve galaktoz alýmý sýnýrlandýrýlarak fruk-
toz içeren formulalar verilir. Diyet tedavisi ile
hastalarýn geliþiminin normal olduðu bildirilmiþtir
(5,8). Sinden ve arkadaþlarý (9); üç aylýk döneme
kadar persistan diyare ve hipernatremik dehidrata-
syonu olan bir vaka yayýnlamýþlardýr. Bu vakada
fruktoz içeren formulalarla beslenmeye geçilince
normal büyüme ve nörolojik geliþme gözlenmiþtir.

Vakamýzda ailede pek çok bireyin ilk üç aylýk
dönem içinde ishal nedeniyle kaybedilmesi
GGM'unun ciddi klinik seyrini göstermektedir.
Diðer taraftan vakamýzda da üç kez ciddi hiperna-
tremik dehidratasyon ve metabolik asidoz tablosu
geliþmesi bunu desteklemektedir. Taný konulduðu
andan itibaren fruktoz içeren özel formula ile besle-
nen vaka yaþýtlarýyla uygun büyüme ve nörolojik
geliþme göstermektedir. Halen 2.5 yaþýnda olan
vakada diyet tedavisi ile baþarýlý sonuç alýn-
mýþ t ý r.

GGM'nun tanýsýnda gaitanýn asidik ve redük-
tan maddenin pozitif olmasý önemlidir. Bu vakalar-
da oral glukoz tolerans testi ve glukoz-galaktoz ab-
sorbsiyon testi bozuktur (1). Galaktoz veya
glukozun 2g/kg dozunda oral verilmesinden sonra
solunum havasýndaki hidrojen konsantrasyonu
aþýrý artar. Taný glukoz tolerans testi, gaitada
redüktan madde pozitifliði ve genetik çalýþma ile
konur. Hastamýzda da gaitanýn asidik ve redüktan
maddenin pozitif bulunmasý ile GGM tanýsý

düþünüldü. Gaita þeker kromatografisi ile taný
kesinleþtirildi.

Vakamýzda genetik analiz çalýþmasý yapýla-
madý; ancak GGM tanýsý almýþ ve halen özel
diyetle beslenen bir yakýn akrabasýnýn olduðu
öðrenildi. Ayný köyde iki vakanýn ve doðumdan
sonra baþlayan ishale baðlý pek çok yenidoðan
ölümlerinin olmasý prenatal tanýyý gündeme ge-
tirdiðinden, hastamýz ve ailesinde genetik analiz
çalýþmasý yapýlmasý düþünülmektedir.

Hastalýk; kronik diyare yapan kistik fibrosis,
Schwachman-Diamond sendromu, gluten en-
teropatisi, inek sütü proteini intoleransý, wolman
hastalýðý, abetalipoproteinemi, doðumsal sukroz-
izomaltoz ve laktaz eksikliði ile doðumsal klor di-
yaresinden ayýrt edilmelidir (8,9).

Vakamýz; hastalýðýn nadir görülmesi, taný
konulamadýðý takdirde ölümle sonuçlanacak kadar
ciddi bir klinik seyir göstermesi ve tedaviye olum-
lu yanýt alýnmasý nedenleriyle sunulmuþtur.
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