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Klasik Galaktozemili Olgularda
Klinik Özellikler

ÖÖZZEETT  AAmmaaçç::  Galaktozemi, yenidoğan döneminde galaktoz alımından sonra sarılık, hepatospleno-
megali, kusma, hipoglisemi, katarakt ve sepsis ile karakterizedir. Ülkemizde dünya geneline göre
daha sık görülen, önemli morbidite ve mortalite nedeni olan bu hastalığın kendi olgularımızdaki kli-
nik özelliklerini incelemeyi amaçladık. GGeerreeçç  vvee  YYöönntteemmlleerr::  Son 12 yılda bölümümüzde klasik ga-
lakatozemi tanısıyla izlenen olguların dosya kayıtları retrospektif olarak incelendi. Kayıtları tam
olan 28 olgu çalışmaya alındı. BBuullgguullaarr::  Olguların 18’i erkek idi. En sık başvuru yakınması sarılık
ve kusma idi. Tanı anında olguların %53.6’sında katarakt, %46.4’ünde malnütrisyon, %50’sinde he-
patomegali mevcuttu. Dokuz (%32.1) olguda ise eşlik eden çeşitli anomaliler vardı. Bunlar umbili-
kal herni, konjenital kalp hastalığı, femoral arter ve ven anomalisi, vezikoüreteral reflü hastalığı,
anal atrezi, doğumsal kalça çıkığı ve hipotiroidiydi. Semptomların başlangıcından tanı konana kadar
geçen süre ortalama 19.5 ± 13.8 gündü. Klinik ve laboratuvar olarak tam düzelme 3-13 ay sürmüştü.
Uzun süreli izlemi olan iki olguda dil, ince ve kaba motor gelişimlerinde değişik derecelerde ge-
cikmeler saptandı. SSoonnuuçç::  Galaktozemili olgularımızın klinik özellikleri literatürle benzer özellik-
tedir. Yüksek oranda eşlik eden anomalilerin saptanması dikkat çekicidir. Hastalığın ilk haftalarda
bulgu vermesine rağmen tanı almada gecikme olduğu görülmüştür. Galaktozdan kısıtlı diyete rağ-
men hayatın ileri dönemlerinde bir takım nörobilişsel sorunlar oluştuğu bildirilse de yenidoğan dö-
neminde galaktozemiye bağlı toksik tablonun bir an önce düzeltilmesi ve bu hastalığa bağlı bebek
ölümlerinin önlenmesinde, toplumumuzda sık görülen bu hastalığın ulusal yenidoğan tarama prog-
ramında yer alması gerekliliği dikkat çekmektedir.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Galaktozemi; sarılık,yenidoğan; beyin hastalıkları, metabolik, doğuştan 

AABBSS  TTRRAACCTT  OObbjjeeccttiivvee:: In the neonatal period, galactosemia is characterized by jaundice, he-
patosplenomegaly, vomiting, hypoglycaemia, sepsis and cataract after ingestion of galactose. We
aimed to evaluate the clinical features of this disorder which has serious morbidity and mortality and
higher incidence in Turkey than in the world population. MMaatteerriiaall  aanndd  MMeetthhooddss::  In last twelve years,
the medical records of the patients with classic galactosemia who diagnosed in our unit were exam-
ined retrospectively. RReessuullttss::  Of the 28 children with classic galactosemia, 18 were males. The most
common presentation symptoms were jaundice and vomiting. At the time of the diagnosis, 53.6%
cataract, 46.4% malnutrition, 50% hepatomegaly were detected. There was variable associated anom-
alies in 9 cases (32.1%).These anomalies were umbilical hernia, congenital heart disease, femoral ar-
tery and vein anomalies, vesicoureteral reflux disease, anal atresia, congenital hip dysplasia and
hypothyroidism. The duration between of the time of diagnosis and the initiation time of the symp-
toms was 19.5 ± 13.8 days. Complete recovery were provided in 3-13 months. Two patients who have
long term followed up had speech disabilities and retardation of motor skills. CCoonncclluussiioonn::  Clinical fea-
tures of the the patients were similar in the literature. High rate of associated anomalies with galac-
tosemia are pointed out. We determined that despite symptoms were begun at first weeks
galactosemia diagnosis was delayed. In spite of the strict diet, retarded mental development, verbal
dyspraxia, motor abnormalities are frequently seen in these patients. Nevertheless, national neona-
tal screening programme for galactosemia is necessary for prevention of baby deaths related to galac-
tosemia in Turkey.

KKeeyy  WWoorrddss::  Galactosemias; jaundice, neonatal; brain diseases, metabolic, inborn
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Gİ RİŞ VE AMAÇ
la sik ga lak to ze mi, (McKu sick 230400) ga-
laktoz-1-fosfat üridil transferaz (GALT) en -
zim ek sik li ği nin ne den ol du ğu oto zo mal

re se sif ge çiş li bir kar bon hid rat me ta bo liz ma sı bo-
zuk lu ğu dur. Bir çok has ta da ye ni do ğan dö ne min de
ga lak toz alı mın dan son ra sa rı lık, he pa tosp le no me -
ga li, he pa to se lü ler yet mez lik, bes len me in to le ran -
sı, hi pog li se mi, re nal tü bü ler dis fonk si yon, mus-
kü ler hi po to ni, sep sis ve ka ta rakt gö rü lür.1,2 Gö rül -
me sık lı ğı dün ya da 1/40.000-1/80.000 ara sın da de-
ğiş mek te, ül ke miz de ise 1/23.775’dir.3,4 GALT
ek sik li ğin de ga lak toz-1-fos fat ka ra ci ğer, be yin,
böb rek ler, göz ler ve over pa ran ki min de bi ri kir. Di-
yet le alı nan ga lak to zun kı sıt lan ma sı bes len me güç-
lü ğü, ka ra ci ğer fonk si yon bo zuk lu ğu, hi po to ni ve
ka ta rakt gi bi tok si si te semp tom la rı nı azalt mak la
bir lik te uzun sü re li iz lem de di yet te da vi si al tın da
bi liş sel fonk si yon lar da bo zul ma, nö ro lo jik et ki len -
me, tre mor, ver bal ap rak si, kız ço cuk lar da hi per -
go na dot ro pik hi po go na dizm ol du ğu bil di ril -
mek te dir.2,5-11 Bu anor mal lik le rin an ne kar nın da
uzun sü re li en do jen ga lak to za ma ru zi yet ve di ğer
fak tör le re bağ lı ol du ğu dü şü nül mek te an cak ke sin
ola rak ne de ni bi lin me mek te dir.

Bu ra da dün ya ge ne li ne gö re ül ke miz de da ha
sık gö rü len bu has ta lı ğın ken di olgu la rı mız da ki kli-
nik özel lik le ri ni in ce le me yi amaç la dık.

GE REÇ VE YÖN TEM LER
Son 12 yıl da bö lü mü müz de kla sik ga la ka to ze mi ta-
nı sı alan ve iz le nen olgu la rın dos ya ka yıt la rı ret-
ros pek tif ola rak in ce len di. Ga lak to ze mi ta nı sı, tüm
olgu lar da id rar da şeker kro mo tog ra fi sin de ga lak toz
gö rül me si ve GALT ak ti vi te si ba kı la rak kon muş tu.
Ba zı olgu lar da kan to tal ga lak toz dü ze yi ve mu tas -
yon ana li zi de ça lı şıl mış tı. Cin si yet, baş lan gıç
semp tom la rı, ta nı ya şı, semp tom baş lan gı cı ile ta nı
ara sın da ge çen sü re, eş lik eden ano ma li var lı ğı, bü-
yü me ge ri li ği var lı ğı, nö ro lo jik so run la rı, iz lem sü-
re le ri, an ne-ba ba ak ra ba lı ğı ve kar deş ölüm öy kü sü
kay de dil di.

İsta tis tik sel de ğer len dir me SPSS 15.0 prog ra mı
ile ya pıl dı. Öl çü le bi lir de ğiş ken le rin da ğı lı mı için
or ta la ma ve stan dart sap ma de ğer le ri he sap lan dı. Sa-

yım la be lir le nen ve ri le rin grup lan dı rıl mış ola rak
kar şı laş tı rıl ma sı için ki-ka re tes ti kul la nıl dı. İsta tis -
tik sel de ğer len dir me de p< 0.05 an lam lı ka bul edil di.

BUL GU LAR
Son 12 yıl da bö lü mü mü ze yön len di ri len ve dos ya
ka yıt bil gi le ri ye ter li olan 28 olgu ça lış ma ya alın dı.
Olgu la rın 18 (%64.3)’i er kek idi. Ge liş ya kın ma la -
rı; sa rı lık, kus ma, ka rın da şiş lik, gö bek ten ka na ma
ve uy ku ha li idi (Tab lo 1). 

Ta nı anın da 15 (%53.6) olgu da ka ta rakt, 13
(%46.4) olgu da mal nüt ris yon, 14 (%50) olgu da he-
pa to me ga li, 8 (%28.6) olgu da asit mev cut tu. Do kuz
(%32.1) olgu da ise eş lik eden çe şit li ano ma li ler sap-
tan dı. Bun lar um bi li kal her ni (n= 1), kon je ni tal
kalp has ta lı ğı (n= 2), fe mo ral ar ter ve ven ano ma li -
si (n= 1), ve zi ko ü re te ral ref lü has ta lı ğı (n= 2), anal
at re zi (n= 1), do ğum sal kal ça çı kı ğı (n= 1) ve hi po -
ti ro i di (n= 1) idi. 

Semp tom la rın baş lan gıç ya şı or ta la ma 8.4 ± 7.0
gün, ta nı al dı ğı yaş ise or ta la ma 28.0 ± 17.6 gün idi.
Ta nı ko na na ka dar ge çen sü re or ta la ma 19.5 ± 13.8
gün dü. İzlem sü re le ri 1-144 ay idi (Tab lo 2). On iki
yıl lık iz le mi olan iki, al tı yıl lık iz le mi olan bir olgu -
da Den ver tes tin de dil, in ce ve ka ba mo tor ge li şim -
le rin de de ği şik de re ce ler de ge cik me ler sap tan-
dı. Bir olgu sep sis ne de niy le kay be dil miş ti. Bu olgu -
da ay nı za man da kon je ni tal kalp has ta lı ğı da var dı.
Kli nik ola rak tam dü zel me (sa rı lık, he pa to me ga li,
mal nüt ris yon) ve prot rom bin za ma nı (PT) uzun lu -
ğu, tran sa mi naz yük sek lik le ri nin nor ma le dö nü şü
3-13 ay sür müş tü.

Olguların 15 (%53.6)’inin tanı anında alanin
aminotransferaz (ALT) değerleri yüksekken tüm
olgularda (%100) direkt bilirübin ve copartat ami-
notransferaz (AST) değerleri yüksekti. Do kuz

Başvuru yakınmaları n= 28 %

Sarılık 14 50.0

Kusma 2 7.1

Karında şişlik 2 7.1

Göbekten kanama 2 7.1

Sarılık ve karında şişlik 4 14.3

Sarılık ve uyku hali 4 14.3

TABLO 1: Galaktozemili olguların başvuru yakınmaları.
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(%32.1) olgu da PT uza mış tı (Tab lo 2). İki (%7.1)
olgu da he mo liz bul gu la rı, 9 (%32.1) olgu da sep sis
kli ni ği var dı. 

On al tı (%57.1) olgu da an ne-ba ba ara sın da ak-
ra ba lık, 7 (%25) olgu da kar deş ölüm öy kü sü mev-
cut tu. 

TAR TIŞ MA
Son 12 yıl da bö lü mü müz de iz le nen kla sik ga lak to -
ze mi olgu la rın da sa rı lık ve kus ma en sık gö rü len
semp tom lar dı ve semp tom la rın or ta ya çı kış za ma -
nı önem li bir ga lak toz kay na ğı olan an ne sü tü ve -
ya for mu la alı mın dan son ra ki bir-iki haf ta
için dey di. Bu bil gi ler li te ra tür le uyum luy du.2

Kla sik ga lak to ze mi nin ana bul gu la rı olan ka-
ta rakt, mal nüt ris yon ve ka ra ci ğer tu tu lu mu olgu -
la rı mı zın ya rı sın da ta nı anın da mev cut tu.2 Ka ra -
ci ğer tu tu lu mun da la bo ra tu var bul gu la rın dan ALT
yük sek li ği olgu la rın ya rı sın da var ken AST yük sek -
li ği ve di rekt bi li rü bin yük sek li ği tüm olgu lar da
mev cut tu. Dik ka ti çe ken bir baş ka ko nu ol duk ça
yük sek oran da (%32.1) gör dü ğü müz ga lak to ze mi ye
eş lik eden ano ma li le rin var lı ğı idi. Bu ano ma li ler

um bi li kal her ni, kon je ni tal kalp has ta lı ğı, fe mo ral
ar ter ve ven ano ma li si, ve zi ko ü re te ral ref lü has ta -
lı ğı, anal at re zi, do ğum sal kal ça çı kı ğı, hi po ti ro i di
idi. Li te ra tür de bu has ta lık lar ile ga lak to ze mi bir-
lik te li ği da ha ön ce bil di ril me miş ti. Li te ra tür de Ga -
len ve ni anev riz ma sı, kon je ni tal por to sis te mik şant
gi bi da mar ano ma li le ri nin ga lak to ze mi ile bir lik te -
li ği ta nım lan mış tı.12,13

Ga lak to ze mi de pre na tal bü yü me nin nor mal
ol du ğu an cak post na tal bü yü me nin et ki len di ği bu -
nun azal mış IGF-I ve IGFBP-3 dü zey le ri ile iliş ki li
ol du ğu bil di ril miş tir.14 Se ri miz de ta nı anın da ilk iki
ay da olgu la rı mı zın ya rı sın da akut mal nütr is yon
tab lo su mev cut tu, bu du rum has ta la rın me ta bo lik
de kom pan zas yo nu ile iliş ki li idi. Bir yıl için de tü-
mü nün mal nüt ris yo nu dü zel miş ti. Uzun iz le mi
olan olgu la rı mız da hâ liha zır da bü yü me ge ri li ği
mev cut de ğil di an cak en bü yük olgu mu zun 12 ya-
şın da ol du ğu nu dü şü nür sek uzun sü re li iz le me ih-
ti yaç ol du ğu açık tır.

Oto zo mal re se sif ge çiş li has ta lık lar da ai le içi
ev li lik ler önem li dir. Has ta gru bu muz da ak ra ba ev-
li li ği ora nı nın Tür ki ye ge ne li ne gö re yak la şık iki
kat faz la ol du ğu nu gör dük. Bu ko nu da top lu mun
bi linç len di ril me si ve ak ra ba ev li lik le ri nin ön len -
me si ge rek li dir. Kar deş ölüm öy kü sü nün %25 gi bi
yük sek bir oran da bu lun ma sı bir çok me ta bo lik has-
ta lık ta ol du ğu gi bi ga lak to ze mi ta nı sın da da anam-
nez de el de edi len önem li bir ipu cu dur. 

Ça lış ma mız da has ta lı ğın ilk bir ay için de, özel-
lik le ilk bir haf ta da bul gu ver di ği hal de olgu la rı mız -
da ta nı al ma da or ta la ma 20 gün lük bir ge cik me
ol du ğu hat ta bu ge cik me nin 45 gü ne ka dar uza dı ğı
gö rül müş tür. Bu gecikmede ai le nin dok to ra geç baş-
vu ru su, olgu yu ilk gö ren bi rin ci ba sa mak he ki mi nin
ta nı güç lü ğü, ül ke miz de ki has ta sev ki ile il gi li prob-
lem le rin rol oy na dı ğı dü şü nü le bi lir. Kla sik ga lak to -
ze mi de her ne ka dar ga lak toz dan kı sıt lı di ye te
rağ men ha ya tı nın ile ri dö nem le rin de bir ta kım nö ro-
bi liş sel so run lar oluş tu ğu gös te ril se de ga lak to ze mi ye
bağ lı tok sik tab lo nun bi ran ön ce dü zel til me si ve bu
has ta lı ğa bağ lı be bek ölüm le ri nin ön len me sin de, top-
lu mu muz da dün ya ge ne li ne gö re sık gö rü len bu has-
ta lı ğın ulu sal ye ni do ğan ta ra ma prog ra mın da yer
al ma sı ge rek li li ği dik kat çek mek te dir.15

n=28 %

Cinsiyet (K/E) 10/18

Katarakt 15 53.6

Malnütrisyon 13 46.4

Hepatomegali varlığı 14 50.0

Asit varlığı 8 28.6

Sepsis 9 32.1

Eşlik eden anomaliler 9 32.1

Semptomların başlangıç yaşı (gün) 8.4±7.0 (3-30)*

Tanı aldığı yaş (gün) 28.0±17.6 (6-60)*

Tanı ile semptom başlangıcı 19.5±13.8 (0-45)*

arasında geçen süre (gün)

İzlem süresi (ay) 36.5±43.0 (1-144)* 

ALT (IU/L) 67.7±29.7 (40-148)*

AST (IU/L) 113.3±53.3 (47-235)*

Direkt bilirübin (mg/dL) 3.6±2.2 (0.7-8.4)*

Protrombin zamanı (sn) 16.4±4.1 (13-29.5)*

TABLO 2: Galaktozemili olguların klinik özellikleri, tanı
yaşı, tanı konana kadar geçen süre ve izlem süreleri.

* Ortalama ± standart sapma ve değer aralığı
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So nuç ola rak, ga lak to ze mi li olgu la rı mı zın kli-
nik özel lik le ri li te ra tür le ben zer özel lik te dir. Yük-
sek oran da eş lik eden ano ma li le rin sap tan ma sı
dik kat çe ki ci dir. Has ta lık ilk haf ta lar da bul gu ver-
me si ne rağ men olgu la rın doğ ru ta nı al ma sı önem li

öl çü de geç ol mak ta dır. Bu ne den le be bek ölüm le -
ri nin azal tıl ma sın da top lu mu muz da dün ya ge ne li -
ne gö re da ha sık gö rü len ga lak to ze mi nin ulu sal
ye ni do ğan ta ra ma prog ra mın da yer al ma sı ge rek -
mek te dir.
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