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Galaktozemi: Ug Farkli Klinik Seyir

Galactosemia:
Three Different Clinical Presentation:
Case Report

OZET Galaktozemi otozomal resesif kalitilan, tedavi edilmedigi takdirde hayati tehdit eden komp-
likasyonlar ile seyreden bir karbonhidrat metabolizmas: hastaligidir. Hastalar dogumda normaldir
ve klinik bulgular siitle beslenmeye baglandiktan birkag giin sonra ortaya ¢ikar. Hastalarin ¢ogu ye-
tersiz tart1 alimi, beslenme intoleransi, kusma, ishal ve hipotoni gibi benzer baslangi¢c semptomla-
rina sahiptirler, ancak klinige bagvurularinda ya da izlem sirasinda farkl bulgularla seyredebilirler.
Ozellikle nadir gériilen bulgular eslik ettigi zaman, hastalik daha geg akla getirilir ve tanis1 gecike-
bilir. Bu galismada, farkli klinik bulgularla tan1 konan ti¢ galaktozemi hasta literatiir esliginde tar-
tgilmistir. Bu olgulardan ilki; asit ve psédotiimér serebri klinigi diisiindiiren bulgularla, ikincisi;
yasamin ilk haftasi icinde direkt bilirubin artis1 olmaksizin karaciger enzim yiiksekligi ile, tigiinciisit
ise eslik eden hipotiroksinemi varligi ile izlenmistir. Hastaliga eslik eden farkli klinik tablolarin bi-
linmesi, erken tani olasiligini artiracaktir.

Anahtar Kelimeler: Galaktozemiler; assit; psodotiimér serebri

ABSTRACT Galactosemia is an autosomal recessive disorder of carbonhydrate metabolism. Un-
treated classical galactosemia usually presents with life-threatening complications. Affected infants
are normal at birth and clinical manifestations develop a few days after the infant has started to have
milk feeds. Most patients initially have similar symptoms like failure to thrive, poor feeding, vomi-
ting, diarrhea and hypotonia, but may also present with different symptoms both at clinical ad-
mission and during follow-up. Galactosemia can be lately suspected and diagnosis can be delayed,
particularly when unusual signs or symptoms are accompanied. In this article, three cases are re-
ported which present with common symptoms of classic galactosemia, but later followed up with
different findings of the disease. Abdominal ascites and concomitant findings of pseudotumor cere-
bri was observed in the first case, while elevated liver enzymes in the first week of life without an
increase of direct bilirubin was detected in the second case. The third case was presented with ac-
companying hypothroxinemia. Recognizing different clinical conditions may increase the possi-
bility of early diagnosis.

Key Words: Galactosemias; ascites; pseudotumor cerebri
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lasik galaktozemi, cografi bolgelere gore siklig 1:30.000-60.000 ara-
sinda degisen, otozomal resesif kalitilan bir galaktoz metabolizma
hastaligidir. Olgular dogumda normaldir, siitle beslenmeye baglan-
diktan birkag giin sonra yetersiz tart1 alimi, beslenme intoleransi, kusma,
ishal ve hipotoni gibi klinik bulgular ortaya ¢ikmaktadir. Eritrositlerdeki
galaktoz-1-fosfat iiridil transferaz (GALT) enzim aktivitesinin azalmis ol-
dugunun gosterilmesi tanida altin standarttir. GALT geni 9. kromozomun
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p13 bolgesinde yer almaktadir. Bu bélgede tanimla-
nan ¢ok sayida mutasyon vardir.? idrarda indirgen
madde pozitifligi galaktozemi i¢in ne spesifik ne de
sensitivdir. Klinik siiphe varliginda testin pozitifligi
ampirik tedavi baglanmasina ve ileri degerlendirme
yapilmasinin tetiklenmesine yol agmaktadir. Yeni-
dogan tarama programu ile taranan yerlerde bile
erken tani, klinik stiphe varliginda hastaligin akla
getirilmesi ile konulmaktadir. Clinkii bu bebeklerde
tarama sonuglari elde edilene kadar hastaligin ciddi
semptomlari ortaya ¢ikmaktadir. Galaktoz metabo-
lizmasinda, eksikliklerinde farkl: klinik tablolarin
ortaya ¢iktig, {i¢ ayr1 enzim yer almaktadir. Ga-
laktokinaz (GALK), galaktoz metabolizmas: yola-
gindaki ilk enzimdir. GALK eksikliginin klinik tek
sonucu katarakt gelismesidir. Uridin difosfo ga-
laktoz 4 epimeraz (GALE) eksikliginde olgularin
cogunda defekt eritrositlerde lokalizedir. Bu olgu-
larda tipik olarak normal biiyiime ve gelisme var-
dir. Ancak, hem eritrosit hem de diger tiim
dokularda yaygin GALE eksikliginde, klasik galak-
tozemiye benzer semptomlar goriilebilir.!* GALT
eksikliginde ortaya ¢ikan klasik galaktozemi tab-
losu en yaygin ve ciddi olan tipidir. GALT enzim
aktivitesinin kismi ya da tam eksikligine bagli ola-
rak gelisen klinik bulgu ve komplikasyonlar farkli-
lik gostermektedir.!® Klasik galaktozemide olgular
aslinda benzer baglangi¢c semptomlarina sahiptirler,
ancak klinige bagvurularinda ya da izlem sirasinda
farkl1 bulgularla seyredebilirler. Ozellikle de daha
nadir goriilen bulgularin eslik etmesi durumunda
galaktozeminin daha geg akla getirilebilmesi ve ta-
nisinda gecikme s6z konusu olabilmektedir. Bu ¢a-
lismada, klinikte sik rastlanan tipik bulgulan
disinda, nadir goriilen semptom ve bulgularin eslik
ettigi iic olgu tizerinden galaktozemi tartigilmigtir.

I OLGU SUNUMLARI
OLGU 1

Huzursuzluk, emmede azalma, sarilik, karinda sis-
lik olan 12 giinliik kiz bebek hastanemize sepsis 6n
tanisi ile sevk edildi. Yirmi alt1 yagindaki annenin
ikinci gebeliginden ikinci yasayan olarak, zamanin-
da, normal spontan vajinal yol (NSVY) ile 3.300 g
agirhiginda dogdugu, dogumdan itibaren anne stitii
ile beslendigi, ilk haftasinda sarilik nedeni ile fo-

toterapi uygulandig1 6grenildi. Anne baba arasinda
ikinci derece akraba evliligi mevcuttu.

Fizik muayenede viicut agirligi 25-50 persen-
til, boy 50-75 persentil, bag ¢cevresi 10-25 persentil
olup dehidratasyon bulgusu yoktu, hipotonik, le-
tarjik, 6n fontanel genis ve bombe, karin distandii,
karaciger midklavikiiler hatta 3 cm biiyiikliigiinde
idi. Diger sistem muayeneleri olagandi. Bagvuruda,
biyokimyasinda aspartat aminotransferaz (AST):
124 1U, alanin aminotransferaz (ALT): 96 IU, total
bilirubin: 18 mg/dL, direkt bilirubin: 1,6 mg/dL,
direk Coomb’s testi negatif saptandi. Hipotonik, le-
tarjik, fontanelin genis ve bombe olmas: tizerine
lomber ponksiyon yapildi. Beyin-omurilik sivisi
(BOS) akim hizinda belirgin artig olmasi disinda
BOS’'un laboratuvar degerlendirmesinde patolojik
bulgu saptanmadi. TORCH ve hepatit serolojisi
normal bulundu. izlemde karin distansiyonu gide-
rek artan olgunun batin ultrasonografisinde masif
asit saptandi. Parasentezde asit sivisi transiida ile
uyumlu idi. Asit ve kolestaz etiyolojisi i¢in yapilan
hepatobiliyer sistem Doppler ultrasonografi ve sin-
tigrafi normal bulundu. Idrarda indirgen madde
pozitif saptandi. G6z muayenesinde niikleer kata-
rakt saptandi. Tandem Mass tarama sonucu total
galaktoz: 143 mg/dL (Normali <10), serbest galak-
toz: 87 mg/dL (Normali <5), galaktoz-1-fosfat 56
mg/dL (Normali <5) saptandi. GALT enzim aktivi-
tesi 0,81 U/g Hb (Normali >3) bulundu. Laktozsuz
diyet baslanmasi ile bir haftadan sonra aktivitesi
diizeldi, batindaki asit geriledi ve karaciger fonksi-
yon testleri normale dondii. GALT mutasyon ana-
lizinde en sik goriilen QI88R, N314D, S135L
tarandi, ancak bu mutasyonlar saptanmada.

OLGU 2

Sarilik, figkirir tarzda kusma ile acil servisimize ge-
tirilen dort giinliik kiz olgunun, 23 yagindaki an-
nenin birinci gebeliginden birinci yasayan olarak,
37 hafta 6 giinliik, NSVY ile 2.800 g agirliginda
dogdugu, sadece anne siitii ile beslendigi, dordiincii

baba arasinda ikinci derece kuzen evliligi vardi.

Fizik muayenede viicut agirligi 10-25 persen-
til, boy 50 persentil, bas ¢cevresi 25-50 persentil,
genel durumu iyi, dehidratasyon bulgusu yoktu, to-
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puga kadar ikterik goériiniimde, karaciger midkla-
vikiiler hatta 3 cm bityiikltigiinde idi. Diger sistem
muayeneleri olagandi. Karaciger fonksiyon testleri
AST: 489 IU, ALT: 271 IU saptandz. Total bilirubini
18,7 mg/dL, direkt bilirubin: 0,76 mg/dL, direkt Co-
omb’s testi negatif idi. Fototerapi baglanan olgunun
izleminde genel durum bozuklugu ve sepsis klinigi
gelisti. Basglangicta saptanan karaciger fonksiyon
testlerindeki yiikseklik artig gosterdi ve direkt bili-
rubin degeri de artt1. Sepsis klinigindeki olguda me-
tabolik hastalik da ayiric1 tanida diistiniildiigi icin
anne siitii ile beslenme kesildi. Kan kiiltiiriinde:
Escherichia coli iiredi. Idrarda indirgen madde po-
zitifligi saptandi. G6z muayenesi normaldi. Tandem
Mass tarama sonucu total galaktoz: 9,7 mg/dL (Nor-
mali <10), serbest galaktoz: 5,5 mg/dL (Normali <5),
Galaktoz-1-fosfat 4,2 mg/dL (Normali <5) saptanda.
GALT enzim aktivitesi 0,24 U/g Hb (Normali >3)
bulundu. Laktozsuz diyet baslanmasindan bir hafta
sonra aktivitesi diizeldi, karaciger fonksiyon test-
leri normale dondii. GALT mutasyon analizinde
N314D homozigot mutasyonu saptandi.

OLGU 3

Halsizlik, emmede azalma, sarilik ve gobek kana-
masi olan 11 giinliik kiz bebek sepsis ve kolestaz
diistiniilmesi iizerine hastanemize sevkle getirildi.
Yirmi yedi yasindaki annenin ikinci gebeliginden
birinci yasayan olarak, zamaninda, 3.000 g agirh-

renildi.

Fizik muayenede viicut agirligi 10-25 persen-
til, boyu 50-75 persentil, bag cevresi 75 persentil,
ikterik goriiniimde, dehidratasyon bulgusu yoktu,
karaciger midklavikiiler hatta 3 cm biiyiikligiinde,
sert olarak ele geliyordu ve hafif hipotonisitesi di-
sindaki diger sistem muayeneleri normaldi. Total
bilirubin 12,5 mg/dL, direkt bilirubin 8,5 mg/dL, di-
rekt Coomb’s testi negatif, AST: 157 IU/L, ALT: 78
IU/L, gama glutamil transferaz (GGT): 33 IU/L, al-
kalen fosfataz (ALP): 314 IU/L, idrarda indirgen
madde {i¢ kez negatif saptandi. Gz muayenesi nor-
mal saptandi. Tiroid stimiilan hormon (TSH): 4,69
IU/mL (N: 1-38), total T4: 3,66 ng/dL (N: 6,2-22),
serbest T3: 1,19 pg/mL (N: 1,8-4,6), serbest T4: 1,02
ng/dL (N: 2-5,3) bulundu. Total galaktoz: 12,7 mg/dL

(Normali <10), serbest galaktoz: 113,6 mg/dL (Noz-
mali <5) saptandi, GALT enzim aktivitesi diigitk bu-
lundu. Laktozsuz mama ile beslenmeye baslandz.
Gegici hipotiroksinemi pediatrik endokrinoloji ta-
rafindan izlem altina alindi. GALT mutasyon ana-
lizinde QI88R homozigot mutasyonu saptandu.

I TARTISMA

Galaktozemide ¢ok sayida mutasyon tanimlanmakla
beraber en sik gorillen mutant alleller QI88R,
K285N, S135L ile duarte allel olan N314D'dir. DNA
analizi ile yaygin mutasyonlar saptanabilir, ancak
¢ok sayida GALT mutasyonu oldugu i¢in negatif
sonu¢ galaktozemi tanisini ekarte ettirmez.® Klasik
galaktozemide fenotip ile genotip arasinda korelas-
yon olup olmadig: ile ilgili veriler ¢eligkilidir. Bir
calismada, metabolik kontrol ve sosyodemografik
ozelliklerden bagimsiz olarak, homoallelik Q188R
mutasyonu olanlarda, heteroallelik Q188R olanlara
gore IQ skorlar1 daha diisiik saptanmigtir.” Bununla
beraber diger ¢calismalarda, kognitif fonksiyonlarda
kay1p, norolojik bulgular ve ovaryan yetmezlik yo6-
niinden genotiple fenotip arasinda korelasyon sap-
tanmamigtir.®® Bundan dolay: klasik galaktozemili
bireylerde mutasyon analizi, tedavi ve prognoz i¢in
yol gosterici degildir. Birinci olguda, klasik galak-
tozemide sik karsilagilan klinik bulgulardan farkh
olarak, daha nadir goriilen masif asit ve psodotii-
mor serebri diistindiiren bulgular vardi. Bu olgu stk
rastlanan mutasyonlar yoniinden tarandiginda mu-
tasyon saptanmadi. Bu durum olgudaki klinik tab-
loya yol agan farkli bir mutasyonun varligini ve
fenotip-genotip korelasyonu ile ilgili tartigmalar:
akla getirmistir.

Olgularimizin ilk bagvurularinda patolojik dii-
zeyde indirekt bilirubin artiglar1 mevcut olup, bu
bebekler fototerapi almis ve anne siitiiyle beslen-
meye devam etmiglerdi. Olgularda daha sonra
emmede bozulma, beslenme problemi gibi galak-
tozemi de goriilen nonspesifik bulgular ortaya
¢ikmis ve ardindan giderek genel durumlari bo-
zulmustu. Ciddi diizeyde indirekt bilirubin yiik-
sekligi ile bagvuran olgularda idrarda indirgen
madde bakilmasinin, galaktozeminin erken tani-
sinda ve genel durum bozulmadan diyete baglan-
mastyla ciddi komplikasyonlarin 6nlenmesinde
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yarar1 olabilir.”® Birinci ve ikinci olguda galakto-
zemi nedeni ile mortaliteyle sonuglanabilecek agir
klinik komplikasyonlar gelismisti, iki olguda da id-
rarda indirgen madde pozitif saptanmigt. Ugiincii
olguda ise ii¢ kez tekrarlanan idrarda indirgen
madde testi negatif bulunmus, ancak bu olgunun
klinigi ilk iki olgudan daha hafif seyretmisti. 1d-
rarda indirgen madde bakilmas: tanida ne sensitiv
ne de spesifik olmamakla beraber, bizim olgulari-
mizda Sliimle sonuglanabilecek agir klinik bozuk-
luk gelisenlerde indirgen madde pozitif saptandig:
icin, GALT enzim aktivitesi sonuglar1 ¢ikana kadar
profilaktik tedavi baglanmasinda 6nemli yol goste-
rici oldugu disiintldi.

Klasik galaktozemide hastaligin bulgu ve
semptomlari, yenidogan dénemindeki ¢ogu hasta-
likta oldugu gibi nonspesifiktir. En ¢ok karsilagilan
klinik bulgulardan sarilik %74, kusma %47, hepa-
tomegali %43, bliylime geriligi %29, zayif bes-
lenme %23, letarji %16, ishal %12, sepsis %10
siklikta goriilirken, daha az siklikta kargilagilan
bulgular 6dem, asit, fontanel gerginligi, ensefalo-
pati, konviilziyon, kanama bozukluguna bagh eki-
moz ve kanamalardir.!" Ulkemizde retrospektif
olarak 22 galaktozemi hastasinin gozden gecirildigi
bir ¢alismada, olgularin %100’tinde hepatomegali,
%86’sinda sarilik (%63 indirekt, %36 direkt),
%77’sinde kusma, %68’inde niikleer katarakt sap-
tanmustir. E. coli sepsisi 10 olguda saptanirken, bir
olguda purpura fulminans, bir olguda hemofagosi-
toz, bir olguda da uzun QT sendromu saptanmis-

tir.1?

Sarilik, karaciger fonksiyon testlerinde bozuk-
luk, hepatomegali hepatoseliiler hasarlanmaya
bagli olarak genellikle ilk haftadan sonra ortaya
¢ikar. Hemoliz de sariligin ortaya ¢ikmasina kat-
kida bulunur. Baslangicta indirekt hiperbilirubi-
nemi vardir, hepatoseliiler hasarlanmaya bagh
olarak ikinci haftadan itibaren direkt bilirubin ar-
tis1 goriiliir. Birinci ve {igiincii olgu ikinci hafta-
sinda, ikinci olgu ise ilk haftasinda genellikle ilk
bagvuru bulgusu olan indirekt hiperbilirubinemi ile
hastanemize kabul edilmisti. Ikinci olguda dér-
diincii giinde direkt bilirubin artis1 olmadan hepa-
toseliiler hasar1 yansitan karaciger enzim yiiksekligi
vardi. Klinik durumu hizlica kétiilesip, septik tab-

loya girdikten sonra saptanan direkt bilirubin ar-
tis1 ile galaktozemiden siiphelenilerek idrarda in-
dirgen madde taramas: yapildi. idrarda indirgen
madde pozitif saptandi ve diyet tedavisi baglanda.
Olgunun yasamini tehdit eden agir klinik bulgula-
rinin dramatik olarak diizeldigi gortaldi. Bu olgu
ile genellikle ikinci haftadan sonra ortaya ¢ikan,
hepatoseliiler hasar1 gosteren bir bulgu olan kara-
ciger enzim yiiksekliginin, hayatin dérdiincii giini
gibi erken donemde de saptanabilecegine dikkat
¢ekmek istenmistir. Direkt bilirubin artis1 olmak-
sizin indirekt bilirubinde yiikseklik ve karaciger
enzimlerinde artis olmasi durumunda galaktoze-
minin akilda tutulmas: gerektigi ve olguda hayati
tehdit edecek klinik bozulma gelismeden miidahale
sansinin olabilecegi vurgulanmistir.

Uc olguda da bagvuru yakinmalar1 arasinda
emmede azalma, kusma gibi sepsis bulgusu da ola-
bilecek beslenme problemleri vardi. Ancak, konje-
nital metabolik hastaliklarda da sepsisle birliktelik
olabilecegi goz 6niinde bulundurulmalidir. Galak-
tozemide, sepsise 6zellikle de E. coli enfeksiyonla-
rina yatkinlik vardir ve genellikle ilk iki hafta
icinde goriilebilir. Galaktozemide en sik sepsis et-
keni %76 ile E. colidir."”® Ug olgu da sepsis diisiin-
diirecek klinik bulgularla getirilmisti, ikinci
olgumuzun kan kiiltiiriinde E. coli iremesi saptan-
mistl.

Birinci olgumuzun bagvuruda sepsis diisiin-
diiren klinigi ve eslik eden fontanel bombeligi
iizerine menenjit 6n tanisiyla yapilan lomber
ponksiyon (LP)'unda BOS akim hizinda belirgin
artig saptandi. Ancak BOS bulgular1 normaldi, BOS
kiiltiiriinde tireme olmadi. Menenjit 6n tanistyla LP
yapildigindan, BOS basinc: 6l¢timil yapilmamakla
beraber, islem sirasinda BOS akim hizindaki belir-
gin artig dikkat cekici idi. Bu da BOS basincinin
yiiksek oldugunu diisiindiirdi. Bu bulgu ile ilgili li-
teratiir incelendiginde, psddotiimér serebrinin
GALK eksikliginin nadir bir bulgusu olarak sapta-
nabilecegi goriildi.'* Psodotiimér serebrinin olus
mekanizmasinin, BOS’ta artmis galaktitol konsant-
rasyonu ve buna baglh artmis onkotik basing oldugu
diisiniilmektedir. Intrakraniyal basing artisina
bagh olarak olgular letarjiktir ve santral sinir sis-
temi goriintillenmesinde difiiz beyin 6demi var-
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dir.'*’ Olgudaki bu bulgu bizi, galaktozemiye bagh
gelisen psodotiimor serebri tablosu olup olamaya-
cagim diistindiirdi. GALK eksikliginin nadir bir
bulgusu olarak sunulan psédotiimér serebri tablo-
sunun, olug mekanizmasi dikkate alindiginda klasik
galaktozemide de ¢ok nadir bir bulgu olarak gorii-
lebilecegi diistiniildii.

Klasik galaktozemide korteks tutulumunu ta-
kiben lensin santralinde embriyonik niikleusta
bulaniklagma baslar, erken diyet baglanmayan ol-
gularda niikleer katarakt gelisir. GALK eksikliginde
ise belirgin fenotipik 6zellik lentikiiler katarakttir,
ancak niikleer katarakt da goriilebilir. Niikleer ka-
tarakt, genellikle bilateraldir ve lenste galaktitol
depolanmasina bagh olarak genellikle dogumdan
iki hafta sonra goriilebilir, ancak dogumda da or-
taya ¢ikabilir. Bu bulgu diyet tedavisiyle geriler.!
Bizim olgularimizin da birincisinde niikleer kata-
rakt mevcuttu.

Yenidogan déneminde asit nadir goriilen bir
problemdir ve siklikla biliyer, iiriner ya da siloz
kaynakli olabilmektedir. Etiyolojisinde genitotiri-
ner, gastrointestinal, kardiyak, hepatik hastaliklar,
TORCH, parvoviriis enfeksiyonlar1 gibi sistemik
tutulum yapan enfeksiyonlar, kalitsal metabolizma
hastaliklar: olabildigi gibi idiyopatik olarak da go-
riilebilir.'*'® Galaktozemide asit, beslenme sonrasi
hepatoseliiler hasara baglh olarak genellikle yasa-
min ikinci haftasindan sonra ortaya ¢ikmaktadir.
Ancak, olgumuzda oldugu gibi asit bulgusu bazen
yasamin ilk giinlerinde de gelisebilmektedir.'"*?
Galaktozemili olgularda asit %20 oraninda mor-
taliteye yol acan, ciddi ve kotii prognostik bir
bulgudur. Yenidogan déneminde asit etiyolojisi
arastirilirken galaktozemi de ayirici tanida akilda
bulundurulmalidir. Birinci olgumuzda bagvuruda
batin distansiyonu mevcuttu. Klinik izlemde batin
distansiyonu giderek artt1 ve masif asit gelisti. Ye-
nidogan déneminde asit nedenlerine yonelik tiim
tetkikleri yapildi. Hem tanisal amacli hem de agir1
batin distansiyonuna bagli solunum sikintisini
azaltmak amaciyla olguya ii¢ kez parasentez ya-
pildi.

Galaktoz ve metabolitleri karaciger, beyin,
lens ve bobrek icin toksik olup, ovaryum gelisi-
mini de bozabilmektedir. Tedavi edilen ve edil-

meyen her iki grup olguda da katarakt, anormal
norogelisim, prematiir ovaryan yetmezlik goriile-
bilir. Galaktoz ve metabolitlerinin ayrica tiroid
fonksiyonlarini da etkileyebilecegi bildirilmistir.?
Bunun nedeninin karaciger kaynakli olan tiroid
baglayici globulinin yetersiz sentezi oldugu diisii-
niilmektedir. Gegici hipotiroksinemi preterm be-
beklerde sik goriilmesine ragmen term bebeklerde
nadirdir. Asfiktik dogum ve respiratuar distres
sendromu gibi durumlarda da term ve preterm be-
beklerde gecici T4 diistikliigii ile beraber normal
TSH diizeyleri olabilmektedir. Miadinda dogan,
asfiksi ya da solunum sikintisi olmayan ii¢iincii ol-
gumuzda gecici hipotiroksinemi saptanmisti. Bu
olgunun da ilk bagvuru yakinmasi sarilik idi. Kon-
jenital hipotiroidi taramasi sirasinda hipotiroksi-
nemi saptanan bebeklerde galaktozemi yoniinden
de tarama testi yapilmasi, olas: galaktozemi varli-
ginda agir klinik bulgular olmadan olgularin
erken tespitini saglayabilir. Ancak, bizim olgu-
muzda oldugu gibi taramada sadece idrarda re-
diikktan madde bakilmasi yeterli olmayabilir.
Olgumuzda ii¢ kez tekrarlanan idrarda rediiktan
madde testi negatif idi. Bu nedenle galaktozemi ta-
nisinda GALT enzim aktivitesinin gosterilmesi
altin standart testtir.

Klasik galaktozemi hayat: tehdit eden, ancak
erken tani ile tedavi edilebilen metabolik hastalik-
lardan biridir. Bu olgular yenidogan déneminde
nonspesifik bulgularla karsimiza gelebilmektedir.
Nadir bulgularin gozlendigi klinik seyir tanida kafa
karigikligina ve taninin gecikmesine yol agabil-
mektedir. Ulkemizden bildirilen olgu sunumla-
rinda da hemofagositik lenfohistiyositoz, purpura
fulminans, vitreus hemorajisi gibi klinik bulgular,
altta yatan galaktozemi hastaliginda klinigin farkh
sekillerde karsimiza ¢ikabilecegini gostermistir.?
Galaktozemi kliniginde az rastlanan bulgularin bi-
linmesi de hastaligin akla getirilebilmesini saglar.
Yenidogan doneminde oliimle sonuglanabilen,
ancak erken tedaviyle 6nlenebilir bir hastalik ol-
mast nedeni ile galaktozemide erken tami ¢ok
onemlidir.** Laktoz ve galaktoz kisith diyete haya-
tin ilk 10 giintinde baglanmas: ile semptomlar hizla
geriler, karaciger yetmezligi, sepsis, mental retar-
dasyon ve 6liim 6nlenebilir.
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