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Ozet

Summary

Glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu olduk¢a nadir goriilen
ve otozomal resesif geg¢is gdsteren bir hastaliktir. Diyet ile
alman glukoz ve galaktozun barsaktan emiliminde selektif
yetmezlik karakteristiktir. Oral glukoz ve galaktoz alimi de-
vam ederse olusan agir osmotik tipte diyare ve dehidratasyon
oliimle yol agabilir.

Dogumundan itibaren ishal, tekrarlayan metabolik asidoz
ve hipernatremik dehidratasyon nedeniyle izlenen ve aile
Oykiisiinde yenidogan déneminde 6len dokuz vaka bulunan 14
glinliik bebege glukoz-galaktoz malabsorbsiyonu tanisi
konuldu. Halen fruktoz igeren formula (galaktomin) ile besle-
nen 2.5 yasindaki vakamiz; hastaligin nadir gériilmesi, tani
konulamadig: takdirde 6liimle sonuglanacak kadar ciddi bir
klinik seyir gostermesi nedeniyle sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu,
Kronik diyare
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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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Glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu (GGM)
oldukc¢a nadir goriillen ve otozomal resesif gegis
gosteren bir hastaliktir. Dogumdan sonraki ilk
gilinlerde bebegin anne sitii veya formula ile
beslenmesini takiben baglayan ozmotik tipte diyare
karakteristiktir. Uzun siire devam eden ciddi diyare
ve dehidratasyon 6liime neden olabilir. Glukoz ve
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galaktozun diyetten ¢ikarilmasi ve fruktoz igeren
formulalarin kullanilmasi ile klinik diizelir (1).

Makalemizde; dogumundan itibaren ishal,
tekrarlayan metabolik asidoz ve hipernatremik de-
hidratasyon nedeniyle izlenen ve daha sonra
glukoz-galaktoz malabsorbsiyonu tanisi konulan
bir vaka; hastaligin nadir goriilmesi, tan1 konula-
madig1 takdirde 6limle sonuglanacak kadar ciddi
bir klinik seyir gostermesi nedeniyle sunulmustur.

Olgu Sunumu

Dogumdan itibaren ishal ve son iki gilindiir
emmede bozulma, ates, halsizlik sikayetleri ile ge-
tirilen 14 ginliik erkek bebegin 6zge¢miginden
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miyadinda 2800 gram olarak normal vajinal yolla
dogdugu Ogrenildi. Ayni kdyden olan anne-
babadan anne 20, baba 23 yasindaydi ve aralarin-
da akrabalik yoktu. Hastamiz ailenin ikinci
cocuguydu ve birinci ¢cocuk dogumdan hemen son-
ra baglayan ishal nedeniyle bir aylikken exitus ol-
mustu. Aile hikayesinden annenin sekiz kardesin-
den ikisinin ve babanin ise dokuz kardesinden al-
tisinin ilk ii¢ aylik donemde ishalden o6ldiigii
Ogrenildi.

Fizik muayenesinde boy 49 cm (25-50 p), vii-
cut agirligi 2100 gram (25 p), bas ¢evresi 34 cm
(25 p), nabiz 120/dk, solunum sayis1 44/dk, ates
36.3 °C idi. Genel durumu kétii, hipotonik, goz
kiireleri ve 6n fontanel ¢okiik, turgor-tonus bozuk
ve so-lunum asidotikti. Urogenital bolgede yaygin
diaper ras mevcuttu. Diger sistem muayeneleri nor-
mal olarak degerlendirildi.

Laboratuvar bulgularinda; Hemoglobin 10.9
g/dl, hematokrit %48, 16kosit 16900/mm3, trom-
bosit 227000/mm? (periferik yaymada %54 lenfos-
it, %2 eozinofil, %44 parcali, eritrositler
normokrom normositer trombositler kiimeli) idi.
Kan elektrolit diizeyleri: sodyum 170 mEq/L, klor
142 mEq/L, potasyum 4.2 mEq/L, kalsiyum %8.9
mg, arteriyel pH 7.11, HCO;: 4, pCO,: 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 sekeri 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,
iirik asid 7.8 mg/dl olarak bulundu. Laktik asit
diizeyi 42 mg/dl, idrar-kan aminoasitleri ve organik
asit diizeyi normal, mitokondriyal DNA negatif,
rubella, CMV, HSV IgM negatif-IgG pozitif, tokso-
plazma IgG ve IgM negatif idi. Idrar tahlilinde; pH
5, dansite 1010, protein (-), seker (+), mikrosko-
bisinde 20-25 16kosit saptandi. Idrar kiiltiiriinde
105 cfu/ml klebsiella iiredi. Tedavi sonrasi idrar
kiiltiiriinde {ireme yoktu. idrarda rediiktan madde
pozitif, Fe;Cl testi negatifti. Yirmidort 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 kiiltiiriinde iireme saptanmayan hastanin
ayakta direk batin grafisi, akciger grafisi ve batin
ultrasonografisi normal olarak degerlendirildi.
Gaita pH's1 5, rediiktan madde pozitifti. Gaitanin
seker kromatografisi ile glukoz-galaktoz malab-
sorbsi-yonu saptandi.

Sepsis, metabolik asidoz ve hipernatremik de-
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hidratasyon 6n tanilariyla yatirilan hastaya uygun
s1vi ve antibiyotik tedavisi baslandi. izleminde
oral beslenmeye gecisi takiben {i¢ kez hipernatrem-
ik dehidratasyon ve hiperkloremik metabolik asi-
doz atagi gecirdi. Metabolik asidoz ve hipera-
monemisi olan hastada etiyolojide organik aside-
miler olabilecegi diisiliniilerek proteinden kisitlt
diyet ve B12 vitamini baglandi.

Gaitada rediiktan madde pozitifligi saptanan
hastada konjenital laktoz intoleransi ya da glukoz-
galaktoz malabsorbsiyonu olabilecegi diisiiniilerek
oral alimi kesildi ve total parenteral beslenmeye
baslandi. Siiregelen ishalin, hastanin oral alimi
kesilince diizeldigi gozlendi. Anne siitiinde bakilan
elektrolit diizeyleri normal olarak degerlendirildi.
Gaita seker kromatografisi ile glukoz-galaktoz
malabsorbsiyonu tanisi kesinlesen hasta; fruktoz
iceren formula (galaktomin 19) baslanarak, iki
aylikken 3275 gram agirhiginda taburcu edildi.
Halen 2.5 yasinda, boyu ve viicut agirli§1 normal
sinirlarda olan vakamiz, diyetine devam etmekte
ve motor gelisimi yasitlariyla uyumlu olarak
seyretmektedir.

Tartisma

GGM oldukga nadir goriilen ve otozomal re-
sesif gecis gdsteren bir hastaliktir (1). i1k olarak
1962 yilinda Laplane ve arkadaslari1 tarafindan
tanimlanmistir (2). Insidans1 tam olarak bilin-
memekle birlikte literatiirde 100 kadar vaka
bildirilmistir (3). Danimarka'daki ilk vaka 1999
yilinda yayinlanmistir (4). Vakamizda akra-
balik dykiisii olmamasina ragmen, evliliklerin de-
vamli kOy i¢inden yapilmasi, her iki tarafta da
ishal nedeniyle oliimlerin olmasi otozomol resesif
gecis paterninin varligini desteklemektedir.

Glukoz-galaktoz malabsorpsiyonunda ince
barsak fircams1 kenar hiicre membraninda glukoz
ve galaktozun sodyuma bagh transportunda defekt
vardir (1,5). Turk ve arkadaglart (6) GGM'lu
hastalarda 22. kromozomun uzun kolunda SGTL-I
genini tanimlamiglar ve sodyum/glukoz kotrans-
porteri olan SGTL-I genindeki mutasyonlarin bu
hastaliktan sorumlu oldugunu gdéstermislerdir.
Martin ve arkadaslar1 (3) ise; 1996 yilinda yap-
tiklar1 ¢alismalarinda aralarinda akrabalik olan
bir ailede iki bireye prenatal olarak GGM tanisi
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koymuslardir.

Aym defekt bobrek tiibiiler epitelinde de bulun-
dugu icin ¢ogu hastada klinikte renal glikoziiri bu-
lunmaktadir (1,6). Literatiirde bilateral renal tag
saptanan GGM'lu bir vaka da bildirilmistir (7).
Vakamizda renal tas yoktu, ancak tekrarlayan idrar
tahlillerinde glukoziirinin gdzlenmesi bobrek tiibiiler
epitelinde de bu defektin oldugunu diigiindiirdii.

Hastalik kroniktir ve dogumdan sonraki ilk
giinlerde bebegin anne siitii veya formula ile
beslenmesini takiben baglayan osmotik tipte diyare
karakteristiktir (1). Uzun siire devam eden ciddi di-
yare karbonhidrat malniitrisyonuna, hipernatremik
dehidratasyona ve Oliimlere yol acabilir (1,3).
Hayat1 tehdit edici diyareyi onlemek, hastanede
kalis siiresini kisaltmak ve total parenteral
niitrisyo-nun  getirecegi  komplikasyonlardan
kag¢inmak igin erken tani konulmalidir. Tedavide
glukoz ve galaktoz alimi sinirlandirilarak fruk-
toz igeren formulalar verilir. Diyet tedavisi ile
hastalarin gelisiminin normal oldugu bildirilmistir
(5,8). Sinden ve arkadaslar1 (9); li¢c aylik doneme
kadar persistan diyare ve hipernatremik dehidrata-
syonu olan bir vaka yayinlamiglardir. Bu vakada
fruktoz iceren formulalarla beslenmeye gegilince
normal biiyiime ve ndrolojik gelisme gozlenmistir.

Vakamizda ailede pek ¢ok bireyin ilk {i¢ aylik
donem ic¢inde ishal nedeniyle kaybedilmesi
GGM'unun ciddi klinik seyrini gostermektedir.
Diger taraftan vakamizda da {i¢ kez ciddi hiperna-
tremik dehidratasyon ve metabolik asidoz tablosu
gelismesi bunu desteklemektedir. Tan1 konuldugu
andan itibaren fruktoz i¢eren 6zel formula ile besle-
nen vaka yasitlartyla uygun biiyiime ve noérolojik
gelisme gostermektedir. Halen 2.5 yasinda olan
vakada diyet tedavisi ile basarili sonug¢ alin-
mistir.

GGM'nun tanisinda gaitanin asidik ve rediik-
tan maddenin pozitif olmasi dnemlidir. 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 havasindaki hidrojen konsantrasyonu
asir1 artar. Tanm1 glukoz tolerans testi, gaitada
rediiktan madde pozitifligi ve genetik calisma ile
konur. Hastamizda da gaitanin asidik ve rediiktan
maddenin pozitif bulunmasi ile GGM tanisi
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diigiintildii. Gaita seker kromatografisi ile tani
kesinlestirildi.

Vakamizda genetik analiz ¢alismas1 yapila-
madi; ancak GGM tanis1 almis ve halen 6zel
diyetle beslenen bir yakin akrabasinin oldugu
Ogrenildi. Ayn1 kdyde iki vakanin ve dogumdan
sonra baglayan ishale baglh pek ¢ok yenidogan
6limlerinin olmasi prenatal taniyr giindeme ge-
tirdiginden, hastamiz ve ailesinde genetik analiz
caligmas1 yapilmasi diisiiniilmektedir.

Hastalik; kronik diyare yapan kistik fibrosis,
Schwachman-Diamond sendromu, gluten en-
teropatisi, inek siitii proteini intoleransi, wolman
hastalig1, abetalipoproteinemi, dogumsal sukroz-
izomaltoz ve laktaz eksikligi ile dogumsal klor di-
yaresinden ayirt edilmelidir (8,9).

Vakamiz; hastaligin nadir goriilmesi, tani
konulamadig takdirde 6liimle sonuglanacak kadar
ciddi bir klinik seyir gostermesi ve tedaviye olum-
lu yanit alinmasi nedenleriyle sunulmustur.
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