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Siit Cocuklugu Déneminde Tarusal Sorun Olusturan
Kronik Ishal Nedeni: Siikraz-lzomaltaz Eksikligi Klinik

Tanil Bir Olgu

Cause of Chronic Diarrhea in Infancy That Creates Diagnostic Problem:
Sucrase-Isomaltase Deficiency Clinically Diagnosed Case Report
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Stikraz-izomaltaz eksikligi, kronik osmotik diyare ile karakterize bir emilim
kusurudur. Bu yazida kronik diyare ataklari nedeniyle laktoz intoleransi
diistinilen ancak klinik gozlem ve beslenme giinliklerine dayanarak
stikraz-izomaltaz eksikligi tanisi alan 20 aylik kiz olgu sunulmustur. Siikraz-
izomaltaz eksikliginin sikligi, laktaz eksikliinden daha fazla olmasina
ragmen (ilkemizdeki tanisal zorluklar nedeniyle ¢ok az tani alan bir
hastaliktir. The Journal of Pediatric Research 2014;1(1):39-42

Anahtar Kelimeler: Siikraz-izomaltaz, kronik diyare

Giris

Ishal, cocukluk cagmin sik ve o6lime yol acabilen
énemli semptomlarindan biridir. Ishalin dért haftadan
uzun sUrmesi durumu kronik ishal olarak tanimlanir.
SUt cocuklugu déneminin kronik ishalleri cogu kez akut
baslangiclidir. Nedenleri ¢ok gesitlidir ve hastalarin cogunda

ABSTRACT

Sucrase-isomaltase deficiency is one of the absorption defects that
is characterized by chronic osmotic diarrhea. In this article, the case of
a 20-month-old girl is presented. Depending on the chronic diarrhea
episodes, initially the diagnosis was thought to be lactose intolerance
but after clinical observation and nutrition logs, it was decided that she
had sucrase-isomaltase deficiency. Although the frequency of sucrase-
isomaltase deficiency is greater than the lack of lactase encountered,
because of the diagnostic difficulties in our country, very few are
diagnosed. The Journal of Pediatric Research 2014;1(1):39-42
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sindirim ve emilim islevlerinde bozuklukla birliktedir. Kronik
ishal nedenleri fizyopatoloji gbz 6nlne alinarak Tablo I'de
belirtilmistir (1). Cocuklarda kronik ishalin ince bagirsak
ile ilgili nedenleri; mukoza, IUmen igerigi ve anatomi ile
ilgili bozukluklar olarak U¢ alt grupta siniflandinilir. Ince
bagirsak mukoza bozukluklarindan Colyak hastaligi en
stk gorilen kronik ishal nedenlerindendir. Bugday, arpa,
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Tablo I. Cocuklarda kronik ishal nedenleri':

Ince bagirsak mukoza bozukluklar
Morfolojik:

Nonspesifik: Célyak hastaligi, gegici gluten intoleransi, tropikal sprue, gardiazis, inek siitii proteinine intolerans, agir malnutrisyon, kronik enfeksiyon,

immun yetmezlik, Postgastroenterit sendromu
Spesifik: Bagirsakta lenfanjiektazi, Whipple hastaligi

Fonksiyonel:

Primer enzim veya transport defektleri: Siikraz-izomaltaz yetersizligi, primer dogumsal alaktazi, glukoz-galaktoz malabsorbsiyonu, kloriir diyaresi, akroder-
matitis enteropatika, abetalipoproteinemi, B12 ve folat malabsorbsiyonu, enterokinaz eksikligi vb.
Sekonder (Mukoza hasari sonucu): Postenterit sendromu, disakkarid intoleransi, protein intoleransi, agiz yoluyla beslenmeye tam tahammiilsiizliik (inatgi

diyare)

ince bagirsak limen icerigi ile ilgili bozukluklar

Ekzokrin pankreas salgisi eksikligi

Kistik fibroz, Schwahman sendromu, amilaz-lipaz-tripsinojen yetersizligi, agir malnutrisyon Safra tuzlarinda azalma
Prematiirelik, ekstra-intrahepatik bilier atrezi, karaciger sirozu, kistik fibroz, bakteriyel agiri cogalma, anatomik bozukluklar vb.

Bakteri florasinda degisiklik
Bakteriyel asiri cogalma, kronik enfeksiyoz ishal

ince baijirsakta anatomik bozukluklar
Kisa bagirsak sendromu

Malrotasyon (subakut volvulus)

Intestinal staz (Siklikla bakteriyel asir cogalma ile birlikte): Hischsprung hastalii, duodenum-ileum-jejunum stenozlar, anal stenoz vb.

Diger nedenler
Fonksiyonel ve psikosomatik (irritabl kolon sendromu)
Hormonal (Gangliondrinoma, hipoparatiroidizm)
Bdbrek yetmezligi
Tekrarlayan nonspesifik solunum yolu enfeksiyonlari

Bagirsagin kronik iltihaph hastaliklar

Tablo II. Siit gocugunun en sik kronik ishal nedenleriZ:

Kronik ishalin sik nedenleri

Siit cocugu:

Postgastroenterit malabsorbsiyon sendromu
inek siitii-soya proteini intoleransi
Sekonder disakkaridaz eksiklikleri

o S

Kistik fibrozis

cavdar, yulaf glutenine karsi intolerans sonucu gelisir. CFTR
(Cystic fibrosis transmembrane conductance regulator)
gen mutasyonu ile karakterize kistik fibrozis ise Ulkemizde
akraba evliligi oraninin yiksek olmasi nedeni ile sik gorilen
[imen ile iliskili kronik ishal 6rnegidir. Epitelyal yUzeyi
bulunan tim organ sistemlerini, 6ncelikle de bagirsaklarda
mukus salgillayan bezleri etkileyerek ishale neden olan
otozomal resesif gecisli bir hastaliktir.

Kronik ishallerin en az (gte ikisi ilk bir yasta tani alir. SUt
cocuklugu déneminin en sik kronik ishal nedenleri Tablo Il'de
siralanmistir (2). Bu hastaliklar arasinda ince bagirsak fircamsi
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kenar epitel hicresi enzimlerinden disakkaridaz eksiklikleri
de 6nemli bir yer tutmaktadir. Dogumsal genetik kokenli
bu hastalik grubu icinde en sik laktaz ve slkraz-izomaltaz
eksikligi (SIE) gorilmektedir. Primer laktaz eksikligi gok nadir
bir hastalik olmakla beraber siklikla Colyak hastaligi veya viral
gastroenteritlersonrasindasekonderlaktozintoleransiseklinde
klinikte goralir. SUkraz-izomaltaz eksikligi, ince bagirsagin
fircamsi epitelinin bir disakkaridazi olan slikraz-izomaltaz
enziminin eksikligine bagl gelisen, kronik osmotik diyare
ile karakterize otozomal resesif gecisli bir emilim kusurudur
(1-3). Slkraz-izomaltaz eksikligi, primer laktaz eksikliginden
¢ok daha sik gorilmesine ragmen Ulkemiz kosullarindaki
tanisal zorluklar nedeni ile 6n planda dustndlmemekte ve
gercek sorun ¢cozime kavusamamaktadir.

Olgu Sunumu

Yirmiaylkkizolgu, yenidogandénemindenitibaren, aralikli
olarak, glinde 3-15 keze varan, karin agrisinin eslik ettigi, eksi
kokulu, bol, sulu ishal yakinmasiyla basvurdu. Dogumunun
15. glninde anne sutinln kesilmesinin ardindan adapte
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Resim 1. Hastaya ait normal saptanan ince bagirsagin histopatolojik ve
elektron mikroskopik gorintleri

Resim 2. Enzim destegi sonrasi hastanin gorintisi

formula ile beslenmeye baslanmis. Bes aylikken, giinde 3-7
kez olan kusmalari nedeni ile gastrodzofageal reflii (GOR)
tanisi almis ve antirefli formilaya (maltodekstrin ilaveli-
keci boynuzu lifi katkil) gecilmesinin ardindan giinde 4-5
kez, bol, sulu, pisik yapan diyare tablosu gelismis. Laktoz
intoleransi distnuUlerek laktozsuz formula baslanmis. Ancak
ishal tablosunda tam bir dizelme saglanmamis. Bir yas
dolayinda (100 ml'de 7,3 gr maltoz+maltodektrin iceren)
laktozsuz formlila ile beslenirken agir ishal ve dehidratasyon
tablosunda hastaneye yatirildi. Kusma ve ishal etyolojisine
yonelik olarak c¢ekilen 6zofagogastroduodenal grafi ve
yapllan Ust GIS endoskopisi makroskopik ve histopatolojik
olarak normal bulundu. Kistik fibrozis gen mutasyonu
negatif, gida alerjilerine yonelik total IgE normal, food paneli
negatif bulundu. Diskinin paraziter, virolojik ve bakteriyolojik
arastirmalarinda bir etken saptanmadi. Ek besinlere gecisle
aralikli olarak ishal ataklari olan, ¢zellikle patates, corba, pilav,
dolma gibi nisastadan zengin gidalarla beslenme sonrasi
glnde 20 keze varan sulu ishali gdzlenen olguda intestinal
pasajl yavaslatici opiyat tlrevi ilaglar da etkisiz kalmisti.
On sekiz ayliga ulastiginda malnutrisyona yonelik enteral
arin (¢6zlnebilir/cdzinemeyen lif orani 3/2, karbonhidrat
icerigi 100 ml'de 8,4 gr maltoz ve 6 gr sikroz olan)
tedaviye eklendi. Diyet ve medikal tedaviye direncli kronik
ishal tablosunun devam etmesi Uzerine yeniden hastaneye
yatirilarak incelemeye alindi.

Hastanin 6zgec¢misinde miadinda, 2600 gr (3-10 p)
olarak sezaryen ile dogdugu, soygecmisinde ise annenin
teyzesinin oglunun, kronik ishal nedeniyle bebeklikte ex
oldugu 6grenildi. Hastanin G¢ glnlik beslenme gunltkleri
incelendi ve sorumlu olabilecek gidalar arastirildi. Ancak bir
yasin Uzerinde olmasi, karisik sofra diyeti almasi ve ishalinin
surekli olmasi nedeni ile sorumlu bir gida saptanamadi.

Hastanin fizik bakisinda vicut agirhig 9860 gr (3-10 p),
boy 84 cm (50 p), tUm sistem muayeneleri normal olarak
degerlendirildi. Laboratuvar incelemelerinde hemogram,
kan iyonlari, Ure-kreatinin, transaminazlar, tiroid fonksiyon
testleri normal sinirlarda bulundu. Akut faz reaktan yiksekligi
saptanmadi. Hastanin diski mikroskopisinde hiicresel eleman
gorilmedi. Diski pHt 5.5, indirgen madde (++), yag (+)
saptandi. Diski seker kromotografisi teknik yetersizlik nedeni
ile yapllamadi. Ishalli dénemde kalsiyum (11,2 mg/dl) ve
fosfor (5,8 mg/dl) degerleri Ust sinirda bulundu. Daha 6nceki
hastaneye vyatislarl sirasinda da limli serum kalsiyum (11,5
mg/dl) ve fosfor (5,5 mg/dl) ylksekliklerinin bulundugu
gorildi. Colyak hastaligina yonelik bakilan antigliadin IgA (<2
RU/mI) ve anti tissue transglutaminase (<2 RU/ml) negatif
saptandi. Ikinci kez tekrarlanan total IgE: 3 kU/L(normal),
spesifik IgE ve gida paneli negatif bulundu. Ince bagirsaktan
elektron mikroskopik ¢rnekler almak amaci ile ikinci kez Ust
GIS endoskopisi yapildi ve incelemeye alt GIS endoskopisi
de eklendi. Ancak enterositlerde morfolojik ve histopatolojik
degisiklik saptanmadi (Resim 1). Buarada gelisen malnUtrisyon
nedeni ile diyetteki kalori miktarini arttirmak amaciyla almakta
oldugu ¢6zUnUr lif orani ve maltoz orani yiksek enteral Urline,
maltodekstrin igceren konsantre karbonhidrat Grind eklendi.
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Ardindan hastada acil sivi tedavisi gerektirecek dlzeyde,
bol, kotl kokulu, sulu ishal gézlendi. Bu deneyim sonucunda
diyetindeki enteral Urln ile maltoz ve slkroz alan, ardindan
yogun maltodekstrin katkisi ile osmotik tipte diyare gdzlenen
olguda karbonhidrat emilim bozukluklarindan siikraz-izomaltaz
eksikligi dustndldt. Karbonhidratsiz formula baslanmasi ve
diyetten sikrozun cikariimasi ile ishal tamamen geriledi ve 6n
taniyl destekleyen bir veri elde edilmis oldu.

Disakkaridaz eksiklikleri tanisinda altin standart ince
bagirsak biyopsi materyalinde disakkaridaz dulzeyinin
Olctimesidir. Ancak Ulkemizde bu 6lcim yapilamadigindan
kesin taniya klinik izlem ve diyete yanit ile variimistir. Yine
Ulkemizde bulunmayan ve ailenin kendi imkanlari ile yurt
disindan temin edilen siikrosidaz enzim tedavisi ile hizla kilo
alimi saglandi. Tedavinin 3. ayinda vlcut agirhgr 11 kg (10-
25 p), boyu 86 cm (50-75 p) saptandi (Resim 2).

Tartisma

Bu makalede 20 aylikken slkraz-izomaltaz eksikligi tanisi
alan bir kiz cocuk sunulmustur. Stikraz-izomaltaz eksikligi, en
sik rastlanan dogumsal disakkaridaz yetersizligidir (1). Ince
bagirsak firgamsi epitel disakkaridazlarindan siikraz-izomaltaz
enzim eksikligine bagl kronik diyare, karin agrisi ve meteorizm
ile karakterize otozomal resesif gecisli bir emilim kusurudur.
Slkraz, bir disakkarid olan slkrozu, fruktoz ve glukoza;
izomaltaz ise maltozu 2 glukoza donusturUr. Eksikligi osmotik-
fermentatif ishalle sonuglanir. Sikraz-izomaltaz eksikligi
ekspresyonun derecesine goére farkli dekatlarda semptom
verebilir. Kisinin enzim rezervine gore alevlenmelerle giden
kronik ishal tablosuna neden olur (1-5). Bu subklinik seyir
tanida gecikmeye yol agar. Sikraz-izomaltaz eksikliginin
Avrupa Ulkelerinde prevalansi 1/5000 olarak bildirilmesine
karsin Gronland, Alaska ve Kanada'da 1/20 sikliga ulasir.
Enzim, 3925-g26 gen lokUslinde kodlanir. Siikrozdan (cay
sekeri) fakir beslenme ve “Slkrosidaz” enzim destegi ile
ishaller kontrol edilir (2,6,7). Besinler arasinda en yuksek
sukroz, seker pancar (cay sekeri elde edilir), kuru kayisi,
badem, seftali, ananas, bezelye, bal, soya, un ve soganda
bulunmaktadir. Siikraz-izomaltaz eksikligi kronik ishal ayirici
tanisinda yer alan ancak sik tani almayan bir hastaliktir.
Literatlr verilerine gore dinya Ulkelerinde slkraz-izomaltaz
eksikligi, primer laktaz eksikliginden daha sik olmasina
ragmen siklikla laktoz intoleransi olarak tani almaktadir.
Hastamiz, formula ve ek besinlere gecis ile baslayan ishalleri
nedeniyle laktoz intoleransi olarak takip edilmis ve laktozsuz,
maltodekstrin bazli diyet drlnleri ile beslenmis, birgok
kez diyet glnlukleri tutularak sorumlu besinler bulunmaya
calisiimis ancak diyete konsantre maltodekstrin eklenmesi
sonrasi semptomlarda akut alevlenme ile klinik olarak
taniya gidilmistir. Ishalli dénemde saptanan hiperkalsemi,
hiperfosfatemi bu hastaligin seyrinde gorUlebilen 6nemli
ancak spesifik olmayan bir 6zelliktir. Mekanizmasi tam olarak
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bilinmemekle birlikte slkraz-izomaltaz enziminin barsak
epitelinde kalsiyum transporter ile molekller etkilesime
gectigi, bu enzimlerin eksikliginde transporterin up-regile
oldugu buna bagl kalsiyum ve fosfor yUksekligi oldugu
dasundlmektedir (8).

StUkraz-izomaltaz eksikliginde kesin tani bagirsak
epitelinden enzim dizey analizi ile konur. Ne yazik ki,
llkemizde ince bagirsak hlcresi firgamsi kenar enzimleri
kantitatif olarak calisilamamaktadir. Ailenin sosyoekonomik
durumu nedeniyle yurtdisina enzim duzeyi analizi
gonderilememisti. Bu nedenle anne ve bakicilarin
gozlemleri ve iyi beslenme kayitlari hekimlere yol gdsterici
olacaktir. Olgunun ayaktan takiplerinde beslenme ginligu
tutulmasi ile taniya ulasilamadi. Ancak hastanede yatisl
sirasinda klinik deneme ile tani kondu.

Ulkemizde de laktoz intoleransinin daha fazla gérilmesi
nedeni ile kronik ishal durumlarinda éncelikle laktozla ilgili
sorunlar dastntlmektedir. Ancak laktozsuz Urlin altinda
ishalleri devam eden gocuklarda stkraz-izomaltaz eksikligi
disUnUlmelidir. Diger kronik ishal nedenleri dislanarak
enzim replasmani veya karbonhidratsiz formulalarla test
edilerek taniya ulasiimalidir.

Sonuc olarak sikraz-izomaltaz eksikligi, gec tani alan,
cocuklarin bUylime ve gelismesini olumsuz etkileyen,
tanidan sonra diyet ve enzim replasmani ile dramatik
dizelme saglanan bir hastaliktir. Kronik ishalli, geriatrik yas
doénemine kadar tani alamayan slkraz-izomaltaz eksikligi
olan pek ¢ok eriskin hastanin oldugu da dtsintlmektedir.
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