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oZET: Katarakt, sanIik, hepatomegali, asit, peritonit ve psödotümör serebri tablosu ile gelen bir ga­
laktozemi vakasi klinik ve patolojik bulgulan ile takdim edildi.

SUMMARf: Galaetosemia: II. case of galacioscmia showing cataract, jaundice, ascide, peritonitis and
pseudotumor cerebri was prcsentcd with clinical and pathologic findings.

GIRIS

Galaktozemi tablosu genellikle galaktoz-1 fosfat üridil transferaz eksikligine bagli ol·
arak gelisir ve kusma, ishal, konvulziyon, anemi, uzayan sarilik, gelisme geriligi, hepa­
tomegali, katarakt ve mental retardasyonla seyreder (2, 6, 11, 12). Hastalik ilk kez 1935
Mason ve Turner tarafindan tanimlanmistir (10). Ülkemizde Hacettepe Çocuk
Hastanesinden Tanzer ve arkadaslari 6 galaktozemi vakasi yayinlamislardir (12). Klinik
olarak düsünülmeyip laboratuvar çalismalari yapilmadigi için gözden kaçan vakalar
oldugu gerçektir. Bu nedenle servisimizde tespit ettigimiz vakayi sunarak konunun
önemine dikkat çekmeyi uygun gördük.

VAKA TAKDIMI

K. A. (421573), 25 günlük erkek hasta 2.3.1988 tarihinde Erciyes Üniversitesi Tip
Fakültesi Yenidogan Servisine sarilik nedeniyle yatirildi. Sariligin üçüncü gün baslayip
devam ettigi ögrenildi. Hikayesinde anne-baba akrabaliginin bulunmadigi, diger bes
kardesinin 10-30 günlükken eksitus oldugu, üç kardesinin saglikli oldugu ögrenildi. Fizik
Muayenede: Boy 50 cm, agirlik 2900 gr, bas çevresi 36, gögüs çevresi 32 cm, cild ikte­
rik, ön fontanel 4x5 cm açiklikta ve bombe, süturlar açik, karaciger orta hatta 5 cm sert
kivamda ele geliyor, dalak nonpalpe idi. Yenidogan refleksleri aliniyordu. Gözde, bilateral
nükleer katarakt tespit edildi.

Laboratuvar Bulgulari: idrar renk bulanik sari, reaksiyon 5, dansite 1036, protein (-),
glukoz eser, biluribin (+++), redüktan madde (+++), Hb % 10.7 gr, BK 16 000 mm3, peri­
ferik kanda; çomak % 24, parçali % 46, lenfosit % 30, trombositler yeterli, toksik granu­
lasyon pozitifdi. Kan sekeri % 40-80 mgr arasinda, BUN % 57 mgr, sodyum 132 mEq/L,
potasyum 5.7 mEq/L, bilirubin total % 32.4, direkt % 12.4 mgr, GOT 238, GPT 97 Ü, alkal·
en fosfataz 246 iÜ, anne ve çocuk kan grubu A Rh (-), direkt Coombs (-), toksoplazma,
rubellave HBsAg çalismalari negatif, beyin omurilik sivisi normal, protrombin zamani 8 sa­
niye, kafa ve diz grafisi normal bulundu. Bilgisayarli beyin tomografisinde yaygin beyin
ödemi mevcuttu (Resim I). Karin ve karaciger ultrasonografisi normaldi. Parasentezle
alinan asit mayiinde bollökosit vardi ve kültüründe E. Coli üretildi. idrar ve kan aminoasit
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Resim 1:Bilgisayarli beyin tomografisinde yaygin beyin ödemi gözlenmektedir.

Resim 2: Seker kromatografisinde belirgin galaktoz lekesi izlenmektedir.
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Resim 3: Karacigerde belirgin kolestaz veyaglanma (H. E. x 360).

Resim 4: Safra duktus proliferasyonu ve ekstramedüller hemopoesis (H. E. x 360).
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çalismasinda hafif jeneralize aminoasitüri, seker kromatografisinde yaygin galaktoz le­
kesi izlendi (Resim ii).

Klinik Seyir ve Tedavi: Hastaya baslangiçta sariligi için 5 mgrlkg fenobarbital, distan­
siyon ve genel durumunda bozulma nedeniyle sefazolin 60 mgrlkg, gentamisin 7.5 mgr/
kg baslandi. Hematemez ve hemoglobin düzeyin de düsme nedeniyle taze kan, karaciger
yetmezligi nedeniyle 100 mgrlkg L-Dopa verildi. Durumu giderek bozulan ve karinda asit
toplanan hasta yasinin yedinci günü eksitus oldu. .

Postmortem incelemede peritonit görünümü, karacigerde sari-yesil renk dikkati çekti.
Karacigerin histopatolojik incelemesinde belirgin kolestaz, yaglanma, safra duktus pro­
liferasyonu ve ekstramedüller hemopoesis tespit edildi (Resim III, IV).

TARTISMA

Galaktoz anne sütü, inek sütü ve diger ·Iaktozlu mamalarla alinir. Ince barsagin
firçamsi kenarinda laktoz hidrolize olduktan sonra glukoz ve galaktoz olarak emilir.
Emilen galaktozun % 90'1karacigere gelir ve üç kademede glukoz-1 fosfata çevrilir (2, 6,
11). ilk basamakta galaktokinaz enzimi ile fosforilizasyona ugrayarak galaktoz-1 fosfat
ortaya çikar. ikinci basamakta galaktoz-1 fosfat üridil transferaz enzimiyle katalize ola­
rak üridin difosfat galaktoz ve glukoz-1 fosfat ortaya çikar. Üçüncü basamakta ise
üridindifosfat galaktoz-4 epimeraz enzimiyle üridindifosfat glukoz ortaya çikar ve
sonuçta glukoz-1 fosfata dönüsür.

Yenidoganda galaktoz metabolizmasinin eriskinlere oldukça aktif oldugu tespit edil­
mistir. Galaktoz metabolizmasi için gerekli enzimler karaciger, beyin ve hematopoetik
dokularda mevcuttur (6). Yenidoganda galaktozun oksidatif metabolizma için majör sub­
strat ve doku karbonhidrat deposu için prekürsör madde oldugu ortaya çikarilmistir.

Galaktoz metabolizmasindaki bozukluklar her üç enzimin eksikligine baglidir. Fakat
epimeraz eksikliginin klinik bulgu vermedigi, hatta saglikli çocuklarda bile enzim seviyes­
inin düsük bulunabilcjigi anlasilmistir (4). Galaktokinaz eksikligi 1/100.000 oraninda
görülür ve genellikle sistemik bulgular göstermeden sadece katarakt olusumuyla seyred­
er (2,6). Bu bilgilerimize karsilik Litman katarakt, psödotümör serebri ve mental retardas­
yonla seyreden galaktokinaz eksikligi yayinlayarak bu enzim eksikliginin her zaman be­
nign seyretmedigini bildirmistir (9). Galaktokinaz eksikliginde galaktoz yan ürün olarak
galaktitole çevrilir. Lenste biriken galaktitol osmotik olarak su çeker ve lensin yapi ve
bütünlügünü bozarak katarakt olusumuna yol açar (9).

Galaktozemi veya klasik galaktozemi terimi genellikle galaktoz-1 fosfat üridil trans­
feraz enzim eksikligi için kullanilmaktadir. Bu enzim eksikligi otozomal ressesif geçer ve
yaklasik 1/40.000 dogumda gözlenir (6). Neonatal mortalitesi % 20 gibi oldukça
yüksektir. Enzim eksikligi ile dogan çocuk laktozlu gidalari alincaya dek normal gözükür.
Klinik tablo akut fulminant veya subakut sekilde baslayabilmektedir (6). Akut baslayan
vakalarda hepatomegali, direkt biluribin yüksekligi, ishal, kusma, hipoglisemi ve letarji
gözlenir (3, 6). Ayrica katarakt, psödotümör serebri, hipotiroksinemia, renal tubuler de­
fektle proteinüri glukozüri, aminoasitüri, fosfatüri ve bikarbonatüri gelisir (1, 3, 5, 6, 7, 9).
Subakut klasik galaktozemi ise kusma, ishal, karaciger büyüklügü; asiri kilo kaybi ve
büyüme geriligi ile seyreder. Renal tubuler defeket, katarakt, peritonit ve asit toplanmasi
ortaya çikar. Devam eden karaciger disfonksiyonuyla siroz tablosu gelisir. Yedi haftalik
bebeklerde bile hepatik fibroz olusabilmektedir (6). Tedavi edilmeyen vakalarda mental
reterdasyon gelisir. Galaktokinaz eksikliginin aksine transferaz eksikligi her organi ilgi­
lendiren bozukluklara yol açar. Santral sinir sisteminde galaktoz-1 fosfat, glukoz alimini
önler. Ayrica fosfoglikomutaz aktivitesinin önlenmesi hipoglisemiye yol açar.
Galaktozeminin santral sinir sistemi bulgularindan birisi de psödotümör serebridir ve her
iki enzim eksikliginde de olusabilmektedir (1, 5, 9). Katarakt olusumuna benzer sekilde
galaktitol birikimi osmatik gradientle beyin ödemine yol açar. Bilgisayarli beyin tomografi­
sinde yaygin serebral ödem tespit edilir ve galaktozemi tedavisi ile çözülmektedir (1).

Galaktozemik hastalarin % 28'inde agir enfeksiyonlarin ve özellikle E. Coli etkeninin
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sik oldugu bilinmektedir (6, 8). Transferaz aktivitesi bulunmayan beyaz kürelerin fagosi­
tik ve bakterisidal aktivitelerinin düsük oldugu düsünülmektedir.

Kusma, sarilik, gelisme geriligi ve sepsis bulgulari gösteren her yenidoganda galakto­
zemi arastirilmalidir. Laktoz almayan ve intravenöz glukoz verilen hastalarda idrarda
redüktan madde negatif çikabilir, testin uygun sartlarda tekrari gerekir. idrarda Clinitest
ile redüktan madde pozitif ve glukoz oksidaz reaksiyonu (Stikslerle) negatif ise galakto­
zemi süphesi artar. Idrarda yapilan seker kromatografisinde galaktoz lekesi tespit edilir.
Kesin ve biokimyasal teshis eritrositlerde galaktoz-1 fosfat üridil transferaz enzim
düzeyi çalisilmasiyla konulur.

Tedavi diyetten laktozun çikarilmasiyla yapilir. Ayrica hastada bulunan hipoglisemi,
anemi, sepsis, sarilik ve koagülasyon bozukluklari tedavi edilmelidir.

Hastamizda enzim çalismasi yapilmamakla beraber klinik tablo ve patolojik bulgulari
ile klasik galaktozemi bulundugu söylenebilir. Direkt bilirubin yüksekligi, hepatomegali,
asit, peritonit, E. Coli üretilmesi ve psödotümör serebri klasik galaktozemiyi destekle­
mektedir. Yukarida bahsedilen bulgulari gösteren yenidogan bebeklerde galaktozeminin
düsünülüp arastirilmasi ve erken tedaviye baslanilmasi uygun olacaktir.
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