
SUMMARY

Galactosemia 

Classical galactosemia, with otosomal recessive penetrance,
occurs as a result of deficiency of galactos -1- P uridyl trans-
ferase and is the most common disorders of galactose metabo-
lism. Clinical findings seen in newborn period are; poor suc-
king jaundice, failure to thrive, bleeding diathesis. If untre-
ated, it results in life threatening complications in infants like
feeding problems, failure to thrive, bleedind, hepatocellular
damage. Exact diagnosis is made by demonstrating the defici-
enct of galactose-1- P uridyl transferase activity.

Four cases followed up in SSK Göztepe Educational Hospital
Pediatrics Department Gastroenterology and Metabolism Cli-
nic between the years 2000-2002 are analyzed retrospectively.
Three of them were males, one female and their ages ranged
between 23 days and 2 months. There was 2 nd degree con-
sanguinity in 3 of our cases. Their common complaint was ja-
undice and poor sucking. There was hepatomegaly in 4, sple-
nomegaly in 2 and ascites in 2 of the cases. One of them had
cataract an done had corneal opacity. In all of the cases, non
glucose reluctant substance in urine was SGOT 49-270 IU/L
between SGPT 3-120 IU/l. Liver biopsy was made in all of the
case in three of them the diagnosis was made by demonstra-
ting the deficiency of galactose-1- P uridyl transferase activi-
tiy in blood. The lost case was diagnosed by clinical findings,
reducing substance positively in were, liver biopsy findings
and improvement in symptoms by lactose free diet.

We presented these cases to emphasize the importance of
early diagnosis (intense of prognosis) in galactosemia cases
in our country where consanguineous marriage is very com-
mon.
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Galaktoz-1-fosfat üridil transferaz eksikli¤i galaktoz
metabolizmas›n›n en s›k rastlanan bozuklu¤u olup, oto-
zomal resesif geçifllidir. Klasik galaktozemi yenido¤an
döneminde zay›f emme, sar›l›k, geliflme gerili¤i, kana-
ma diyatezi gibi klinik bulgularla kendini gösterir, teda-
vi edilmeyen infantlarda beslenme problemleri, geliflme

gerili¤i, kanama, hepatosellüler hasar gibi hayat› tehdit
edici komplikasyonlarla sonuçlan›r. Kesin tan› galaktoz
1 fosfat üridil transferaz aktivitesinin eksikli¤inin göste-
rilmesi ile konur (1,2). Görülme s›kl›¤› 1/40.000-1/
80.000 aras›nda de¤iflmekte olup (Türkiye’de 1/23.775)
otozomal resesif geçifl gösterir. Ço¤una, yenido¤an tara-
ma program› yoluyla tan› konulabilir. Klinisyen, biyo-
kimyasal tan› için semptomlar konusunda duyarl› olmal›
ve galaktozemiden flüphelenilen olgularda diyetten lak-
toz ç›kar›lmal›d›r (2).

Literatürde bildirildi¤i gibi nadir görülmesine ra¤men
klini¤imizde 2 y›l gibi k›sa bir sürede 4 olgu olmas›, ül-
kemizde akraba evliliklerinin daha s›k olmas› nedeniyle
galaktozeminin daha çok görüldü¤ünü düflünmekteyiz. 

OLGULAR

SSK Göztepe E¤itim Hastanesi Çocuk Klini¤i Gastroenterolo-
ji ve Metabolizma poliklini¤inde 2000-2002 y›llar› aras›nda
takip edilen 4 olgu retrospektif olarak incelendi. Olgular›n
baflvuru yafl›, yak›nmalar›, klinik ve laboratuvar özellikleri ve
karaci¤er biyopsi sonuçlar› de¤erlendirildi. Olgular›n tümünde
hepatosplenomegali etiyolojiye yönelik hepatit belirteci,
TORCH, α1 antitripsin, α fetoprotein, idrar ve kan aminoasit
kromatografisi ve bat›n ultrasonografisi(US) yap›ld›. Üç olgu-
muzda eksik enzimin gösterilebilmesi için yurt d›fl›na uygun
koflullarda kan örne¤i gönderildi. Di¤er bir olgu maddi imkan-
s›zl›klar nedeniyle gönderilemedi. Yafllar› 23 gün-2 ay aras›n-
da de¤iflen toplam 4 olgunun 3’ü erkek 1’i k›z idi. Olgular›n
flikayetlerinin ortalama bafllama yafl› 11.4±9.5 gündü. Üç ol-
gumuzda 20 akrabal›k vard›. Olgular›n tümünde idrarda glu-
koz d›fl› redüktan madde (+) idi. Olgular›n yafl, flikayet, fizik
muayene ve laboratuvar bulgular› Tablo 1’de gösterilmifltir.

Olgu 1: 27 günlük k›z hasta postnatal 7. günde özel bir sa¤l›k
merkezinde total bilirubinin 15 mg/dl saptanmas› üzerine 8 sa-
at fototerapi uygulanm›fl. Bir gün sonra atefl, emmeme, kusma
flikayetinin bafllamas› üzerine sepsis tan›s›yla izlenmifl. Tüm
kültürleri al›narak antibiyotik tedavisi bafllanm›fl. Hemokültür-
de Staphylococuc aureus üremifl. Sepsis tedavisi tamamlanan
hasta hepatomegali ve karaci¤er enzimlerinin yüksek olmas›
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üzerine klini¤imize ileri tetkik amac›yla gönderilmifl. Bat›n
US’de hepatomegali tesbit edildi. Do¤umsal metabolik tara-
mas›nda belirgin galaktozüri ve hafif glukozüri saptand›. Be-
uthler testi normaldi. Karaci¤er biyopsisinde; parankimde
ya¤lanma ile birlikte a¤›r dejenerasyon, hücre kay›plar›, safra
staz›, duktular proliferasyon ile birlikte portal fibrozis görül-
dü. PT aktivitesinin uzun olmas› nedeniyle taze donmufl plaz-
ma ve K vitamini yap›ld›. Daha sonra laktozsuz diyet bafllana-
rak takibe al›nd›. Hastan›n hepatomegalisi geriledi. Dört ya-
fl›nda olan hastan›n büyüme geliflmesi normal s›n›rlarda olup
poliklini¤imizden halen takip edilmektedir. 

Olgu 2: 2 ayl›k erkek hasta postnatal 1. günde emmeme nede-
niyle yenido¤an servisine sepsis ön tan›s›yla interne edildi. Fi-
zik muayenesinde hepatomegali d›fl›nda özellik yoktu. Hasta-
n›n yap›lan periferik yayma, akut faz reaktanlar›, lomber
ponksiyonda ve muayene bulgular›nda sepsis lehine bulgu tes-
bit edilemedi. Yat›fl›nda metabolik asidozu mevcuttu. Bat›n
US’de hepatomegali ve ileri derece asit tesbit edildi. Do¤um-
sal metabolik taramas›nda yo¤un galaktozüri saptand›. Beuth-
ler testi normaldi. Karaci¤er biyopsisinde, hafif hepatosit deje-
nerasyonu, psödorozet yap›lar›, az miktarda kolestaz, porta-
portal köprüleflen fibrozis görüldü. Eritrositte galaktoz -1-fos-
fat üridiltransferaz aktivitesi: 2.13 µmol/saat/ml(N:4-12 µmol
/saat/ml) olarak bulundu. PT aktivitesinin uzun olmas› nede-
niyle taze donmufl plazma ve K vitamini yap›ld›. Metabolik
asidozu nedeniyle NaHCO3, asiti için diüretik tedavisi uygu-
land›. Halen 3.5 yafl›nda olan hastan›n laktozsuz diyetten son-
ra hepatomegalisi kayboldu.

Olgu 3: 47 günlük erkek hasta postnatal 2. günde sar›l›k ve
emmeme nedeniyle bir sa¤l›k merkezinde 3 gün interne edil-
mifl. Taburcu olduktan 1 hafta sonra huzursuzluk, ishal, kilo
kayb› nedeniyle ayn› merkeze müracat›nda yap›lan idrar kül-
türünde klebsielle üremifl. Bak›lan idrarda redüktan madde (+)
bulunmas›, göz muayenesinde katarakt tesbit edilmesi üzerine
galaktozemi ön tan›s›yla klini¤imize sevk edilmifl. Fizik mu-
ayenesinde hepatosplenomegali ve katarak tesbit edildi. Bat›n
US’de hepatomegali tesbit edildi. Do¤umsal metabolik tara-
mas›nda galaktozüri saptand›. Karaci¤er biyopsisinde; paran-
kimde ya¤lanma, safra staz›, hafif iltihabi reaksiyon, duktuler
proliferasyonla birlikte sinuzoidal ve portal belirgin fibrozis
saptand›. Hastan›n yurtd›fl›na gönderilen kan örne¤inde galak-
toz 1 fosfat üridil transferaz aktivitesinin eksikli¤i tesbit edil-
di. Diyet tedavisinden 1 y›l sonra hepatomegalisi kayboldu.
Karaci¤er enzimleri normal s›n›rlarda seyreden hasta 2 yafl›n-
da olup takipleri halen devam etmektedir.

Olgu 4: 2 ayl›k erkek hasta, postnatal 3. günde sar›l›k flikayeti
olmufl. Ancak, fizyolojik düzeyde olup herhangi bir tedavi ya-
p›lmam›fl. Postnatal 23 günlükken emmeme, kusma, kar›n flifl-
li¤i nedeniyle sepsis ön tan›s›yla yenido¤an servisine interne
edildi¤inde hastan›n fizik muayenesinde hepatosplenomegali,

bat›nda yayg›n asit ve korneada opaklaflma tesbit edildi. Peri-
ferik yaymas› normaldi. Ancak CRP’nin 18 mg/dl olmas› ve
klinik bulgular› nedeniyle klinik sepsis düflünüldü. Hastan›n
tüm kültürleri al›narak antibiyotik tedavisi baflland›. Hemokül-
türünde ise kandida üredi. Bat›n US’de hepatomegali saptand›.
Karaci¤er biyopsisinde; mikro ve makroveziküler ya¤lanma
tesbit edildi. Yine bu hastan›nda yurtd›fl›na gönderilen kan ör-
ne¤inde galaktoz 1 fosfat üridil transferaz aktivitesinin eksik-
li¤i tesbit edildi.

TARTIfiMA

Galaktozemi; galaktozun metabolize edildi¤i yoldaki üç
enzimden [galaktokinaz, galaktoz-1- fosfat üridil trans-
feraz (GALT), üridin difosfat (UDP) - galaktoz 4! epi-
meraz]] birinin eksikli¤i sonucu ortaya ç›kan, do¤ufltan
metobolizma hastal›¤›d›r. Galaktozeminin klasik flekli
GALT eksikli¤inden kaynaklan›r. ‹lk kez 1935 y›l›nda
Mason ve Turner taraf›ndan galaktoz-1-fosfat üridil
transferaz (GALT) galaktozemiye neden olan en s›k en-
zim olarak tan›mlanm›flt›r. Uzun dönem komplikasyon-
lar› ise 1970’de Komrower ve Lee, 1990’da ise Waggo-
ner taraf›ndan araflt›r›lm›flt›r (3,6,8).

Enzimin sentezi 9. kromozomun k›sa kolu üzerindeki
bir bölge taraf›ndan kodlanmaktad›r. GALT aktivitesi-
nin % 5’in alt›nda olmas›, eritrositlerde galaktoz 1 fos-
fat konsantrasyonunun 2 mg/dl’nin üstünde olmas› tan›
kriteridir. Her iki cinste de eflit s›kl›kta görülmektedir.
Tafl›y›c›lar›n belirlenmesi ve prenatal tan›s› mümkündür
(2-5). Hasta çocuk do¤umda normaldir. Galaktoz al›m›
ile tart› alamama, kusma, ishal, letarji fleklinde klinik
bulgular bir haftal›kken bafllar. Bir haftal›ktan sonra
uzam›fl sar›l›k, hepatomegali, karaci¤er fonksiyon test-
lerinde bozukluk, katarakt, renal ifllev bozuklu¤u görü-
lür. Hiperbilirübinemi nedeniyle kan de¤iflimi ve fotote-
rapi gerekebilir (1). S›kl›kla yenido¤an döneminde çeflit-
li beslenme problemleri ço¤unlukla da kusma flikayeti
görülür. Laktoz içeren diyetle beslenen bebeklerin ço¤u
kilo alamama ile belirti verir (3). Olgular›m›z›n E/K=3/1
olup, en s›k baflvuru yak›nmalar› sar›l›k ve emmemeydi.
Waggoner’in 350 olguluk bir hasta grubunda en s›k kli-
nik bulgu olarak sar›l›k ve kusma tesbit edilmifltir (6).

Tablo 1: Olgular›n klinik ve laboratuar özellikleri.

Olgu

1
2
3
4

Yafl

27 gün
2 ay

47 gün
2 ay

fiikayet

sar›l›k
emmeme

Emmeme+sar›l›k
sar›l›k

Fizik
muayene

HM
HM

HM+SM
HM+SM

Hb
gr/dl

9.2
9.7
9.5
8.4

Htc
%

28
29.5
30
23

PLT
mm3

166.000
181.000
199.000
293.000

SGOT IU/l

270
94
85
76

SGPTIU/L

119
144
41
78

GGT I U/L

13
16
354
148

Alkalen fosfataz
IU/L

1163
1560
700
684

PT
sn

16
34.3
11.2
12.6

PT
akt.

56
19
89
91
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Hepatomegali ve karaci¤er fonksiyon testlerinde patolo-
ji s›kt›r. Baz› hastalarda süt çocuklu¤u döneminde asit
ve siroz geliflebilir (3). Renal tübüler ifllev bozuklu¤u ve
buna ba¤l› aminoasidüri, proteinüri ve galaktozüri görü-
lebilir, marasmus ve ensefalopati geliflebilir. Bulgular
h›zla ilerler ve uygun tedavi yap›lmazsa hasta çocuklar
ilk 6 haftada kaybedilir. Ölüm nedeni karaci¤er yeter-
sizli¤i ve özellikle E. coli sepsisidir. E. coli sepsisi tes-
bit edilen bebeklerde galaktozemi ay›r›c› tan›da mutlaka
düflünülmelidir (3). Waggoner’in yapt›¤› çal›flmada has-
talar›n % 10’nunda sepsis tesbit edilmifltir (6). 

Lenste galaktitol birikimine ba¤l› katarakt geliflebilir.
Literatürde katarakt % 10-30 oran›nda bildirilmektedir
(2). Ay›r›c› tan›da yenido¤an hapatotoksite nedenleri
olan infektif hastal›klar, obstrüktif bilier hastal›klar,
Wilson, Nieman Pick gibi metabolik hastal›klar düflü-
nülmelidir. Galaktozemili hastalarda sepsisin yayg›n ol-
mas› nedeniyle, sepsis tan›s› konmas› galaktozemi olas›-
l›¤›n› ortadan kald›rmaz. Hastal›kl› bebeklerin ço¤unda
yenido¤an döneminde tarama testi ile tan› mümkündür.
Klinisyen erken biyokimyasal tan› için semptomlar ko-
nusunda duyarl› olmal›, klinik ve biyokimyasal flüphe
varsa galaktoz diyetten hemen ç›kar›lmal›d›r. 

Kesin tan›, eritrositlerde GALT aktivitesinin eksikli¤i-
nin gösterilmesiyle konur. ‹drarda glikoz d›fl› indirgen
maddenin varl›¤› tan›y› destekler. Tedavide diyetten ga-
laktoz ve laktoz ç›kar›l›r. Diyetin kontrol alt›na al›nmas›
ile hayat›n ilk 3 ile 10 günü içinde bu semptomlar h›zl›
bir flekilde geriler. Karaci¤er yetersizli¤i E. coli’ye ba¤l›
sepsis, yenido¤an ölümü ve mental retardasyon önlenir.
Anne sütü % 6-8, inek sütü % 3-4, mama formüllerinin
ço¤u % 7 oran›nda laktoz ihtiva etti¤inden, tüm süt

ürünleri yerine soya bazl› mamalar ve kazein hidrolizat›
içeren mamalar kullan›lmal›d›r. Soya formülleri bebek-
lik dönemde kalsiyum ihtiyac›n› karfl›lar, ancak 1 yafltan
itibaren yetersiz kalaca¤›ndan kalsiyum deste¤i yap›l-
mal›d›r (2,5). 

Klinik izlemde eritrosit galaktoz-1-fosfat konsantrasyo-
nu kullan›l›r. Erken yaflta yeterli tedaviye ra¤men takip-
lerinde kognitif fonksiyonlarda bozukluk, k›z çocuklar-
da pubertal gerilik ve infertilite gibi komplikasyonlar
oluflabilmektedir. Son zamanlarda yap›lan yay›nlarda
endojen galaktoz üretimi nedeniyle ömür boyu takip ge-
rekti¤i belirtilmektedir. 

Sonuç olarak, literatürde bildirildi¤i gibi nadir görülme-
sine ra¤men klini¤imizde 2 y›l gibi k›sa bir sürede 4 ol-
gu olmas›, ülkemizde akraba evliliklerinin s›k olmas›
nedeniyle galaktozeminin daha çok görüldü¤ünü düflün-
mekteyiz. 
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