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Ozet

Glukoz-galaktoz malabsorbsiyonu barsaklardan glukoz ve galaktoz emiliminin bozuldugu nadir goériilen
otozomal resesif gecisli bir hastaliktir. Erken tan1 ve uygun diyet almadiginda kronik ishal, agir biiyiime
geriligine ve Oliime neden olabilir. Bu hastalarda renal tiibiiler emilimde bozukluk, nefrokalsinozis
bildirilmistir. Yazimizda glukoz galaktoz malabsorbsiyonu ile nefrokalsinozis ve rikets birlikteligi olan bir

olgu sunuyoruz.

Anahtar kelimeler: Malabsorbsiyon, rikets, cocuk

Glukoz-galaktoz ~ malabsorbsiyonu  (GGM)
yenidogan doneminden itibaren goriilen agir,
hayat1 tehdit eden ishal ve dehidratasyonla
seyreden nadir goriilen bir hastaliktir. ilk olgu
1962 yilinda Lindquist ve arkadaslar1 tarafindan
bildirilmistir. Hastalarin biiyiik cogunlugunda
yenidogan doneminden itibaren tekrarlayan agir
ishal ataklar1 vardir. Hastaligin seyrinde bobrek
tutulumuna bagli olarak nefrokalsinozis ve rikets
gelisebilir. Eger kisa siirede tani konulup uygun
diyet tedavisi baslanmazsa oliimciil seyredebilir

(1.
Olgu Sunumu

On bes aylik erkek ¢ocugu sik diskilama, kilo
alamama nedeniyle basvurdu. Ozge¢misinde
ishalin 10 giinliikken basladig1 ve ishal ataklari
nedeniyle hastanede yattig1 ogrenildi
Soygecmisinde akraba evliligi olmayan, saglikli
anne ve babanin ilk ¢ocuklarinin 5 aylikken
kronik ishal nedeniyle exitus oldugu oOgrenildi.
Fizik bakida boyu ve kilosu yasina goére 3
persentilin altinda olan hastanin genel durumu
orta, turgor tonusu azalmig, karin goriinimi
distandil ve bagirsak sesleri artmigti.

Olgumuzun laboratuar incelemelerinde
hemoglobin:11,8 mg/dL, iire: 7 mg/dL, kreatinin:
0,28 mg/dL, sodyum:131 mmol/L, potasyum: 3,8
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mmol/L, klor: 105 mmol/L, kalsiyum:7,5 mg/dL,
fosfor: 2 mg/dL, ALP: 171 u/L, 250H D2 diizeyi
5 pg/dL (10-60), parathormon 400 pg/mL (20-
75), endomisyum antikoru negatif, kistik fibrozis
gen mutasyonu saptanmadi. Kan gazinda normal
anyon agikli metabolik asidoz saptandi. Gaytada
parazit goriilmedi, gayta ph’st 4 ve bol nisasta
goriildii. Ince barsak biyopsisinde villoz atrofi
saptandi.idrar kromotografisinde galaktoz ve
laktoza rastlandi. 24 saatlik idrarinda irik asit
atilimi yiiksek, kalsiyum atilimi normal bulundu.
Ultrasonda sag bobrekte evre 1-2 nefrokalsinozis
gorildii. Olgudaki bulgular degerlendirildiginde
nefrokalsinozis ve riketsin eslik ettigi GGM
disiinildi ve fruktoz bazli formil mama
(Galactomin-19) ile beslenme ve potasyum sitrat
baslandi. Diyet sonrasinda hastanin digkilamasi
diizeldi, tart1 almaya basladi.

Tartisma

Glukoz-galaktoz ~ malabsorbsiyonu  oldukga
nadir goriilen ve otozomal resesif gecis gosteren
bir hastaliktir. Diyet ile alinan glukoz ve
galaktozun  barsaktan  emiliminde  selektif
yetmezlik karakteristiktir (2). GGM sendromu
nadir olarak goriilmekte ve giiniimiize kadar
yaklasitk 300 civarinda olgu Dbildirilmistir.
Bildirilen  vakalarin ¢ogu  Arap  kokenli
cocuklardan olusmaktadir. Ulkemizden de nadir
de olsa vaka bildirimleri yapilmistir (3, 4).

Glukoz galaktoz malabsorbsiyonu otozomal
resesif gecis gosterir. Hastalik 22 kromozomda
lokalize olan Na/glucose co-transporter (SLC5A)
geninin mutasyonlart sonucunda gelismektedir.
SLC5A1 geni sodyum/glukoz kotransportorii
proteini sentezler. Bu gen esas olarak ince
bagirsak ve bobreklerdeki epitelyum hiicrelerinde
glukoz ve galaktozun taginmasini saglayan
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Seving ve ark.

sodyum/glukoz kotransportdrii proteini sentezler.
SLC5A genindeki mutasyon sonucu Ince
barsaktan fruktoz emilimi normalken glukoz ve
galaktoz emilimi gerceklesmez. Emilemeyen
glukoz ve galaktoz limende birikerek ozmotik
ishale neden olmaktadir. Diger taraftan proksimal
ve distal tibiiler disfonksiyonu sonucu
nefrokalsinozis ve rikets bulgular1 hastaligin
ilerlemesiyle belirginlesir (5, 6).

Olgumuzun gayta mikrobiyolojik incelemesinde
parazite rastlanmadi, fakat gayta ph’simin diisiik
ve gaytasinda bol nisasta oldugu saptandi.
Yapilan ince bagirsak biyopsisinde villoz atrofi

saptandi. Metabolik testlerinde idrar
kromotografisinde galaktoz ve laktoza rastlandi.
Olgumuzda  ishal sikayetinin  yenidogan

doneminde baslamasi, enteral beslenme ile ishal
ataklarinin artmasi, enteral beslenmenin kesilmesi
durumunda ishalin azalmasi, diskida ve idrarda
rediiktan maddenin pozitif saptanmasi sonucu
GGM diisiiniildi.

Glukoz galatoz malabsorbsiyonunda nadirde
olsa gerek kronik ishale bagli olusan metabolik

asidozdan gerekse kalsiyumun ince
bagirsaklardan  emilimin  artmasi sonucu
nefrokalsinozis bildirilmektedir (3). Olgumuzun
idrar  analizinde kalsiyum atilimi1  normal

bulunmasina ragmen firiner ultrasonunda sag
bobrekte evre 1-2 nefrokalsinozis gorildi ve
potasyum sitrat baglandi.

Glukoz galaktoz malabsorbsiyonlu hastalarda
bobrek tiibiiliislerinin  tutulumuna bagli rikets
gelisen vakalar bildirilmistir (7). Rikets gelisen

olgumuzda hipokalsemi ile birlikte yiiksek
parathormon diizeyleri tespit ettik.
Glukoz galaktoz ~malabsobsiyonunun  siit

cocuklugu doneminde tedavisinde glukoz ve
galaktoz icermeyen diyet Onerilir. Bu amagla
fruktoz igeren mama (Galactomin-19)
kullanilmaktadir (8). ileri yaslarda ise diisiik
karbonhidrat ve yiiksek fruktoz iceren armut,
elma, havug, baklagiller ve sebzelerin tiiketilmesi
tavsiye edilmektedir (9). GGM diisiindiigiimiiz
hastamizin diyeti diisiik karbonhidrath ve yiiksek
fruktozlu olacak sekilde diizenlendi ve fruktoz
bazli formil mama (Galactomin-19) baglandi.

Tedavinin ikinci haftasinda hastamizin ishali
geriledi ve tart1 almaya basladi.
Sonu¢ olarak siit ¢ocugu doneminde ishal

nedeni olarak GGM tanisi alan olgu hastaligin
nadir goriilmesi, hastaliin seyri esnasinda renal
tiibiiler emilim bozukluguna bagli nefrokalsinozis
ve rikets gelisebilecegini vurgulamak istedik.

Glucose Galactose Malabsorption with
Nephrocalcinosis and Rickets

Abstract

Glucose galactose malabsorption is a rare metabolic
disorder caused by a defect in glucose and galactose
transport across the intestinal tissue. Chronic
diarrhea, severe growth retardation and death may
result in the absence of early diagnosis and proper
diet. Renal tubuler disorder and nephrocalcinosis
have been reported in these patients. In this article,
we present a case of Glucose galactose malabsorpsion
with nephrocalcinosis and rickets.
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