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Galaktozemide Galaktoz Metabolizmasi

1 * % Galaktonat/
Galaktitol Rediikt Galaktoz Oksidaz Galaktonik asit
cauaE
ATP — | Galaktokinaz
ADP :
P~P UTP
UDP-Galaktoz<— = — Galaktoz-1-P* GALT: Galaktoz-1-
Pirofosforilaz fosfat diridil
transferaz
Epimeraz UDP-glikoz ) _GALT Galaktozemiye
UDP-galaktoz B cdch olan
enzim defektleri

Glikoz-1-P
* Tedavi edilmeyen
a1 Vees alaktozemilerde
Glikolitik yol b



Klasik galaktozemi

IGaIaktitoI — Galaktoz "‘

galaktokinaz

Galaktoz-1P §

Gal 1-P iridil transferaz ll

Glukoz

epimeraz



Galaktozemi

Idrar Rediiktan madde (+), idrar seker
kromotografisinde galaktoz, hiperaminoasidiiri,
glikoziri, fosfatiiri, dusuik dansite,
bikarbonatiiri, hiperkaluiri, proteiniiri

Serum Yiuksek galaktoz konsantrasyonu, yuksek
galaktitol, yluiksek eritrosit galaktoz-1 fosfat,
yuksek transaminazlar, hiperbiliribinemi

KC Yaglanma
Biyopsisi Makronodiiler nodiil

Radyolojik Osteopeni ve rikets



Galaktozemi

Klinik semptom ve bulqular
* Hepatik ve gastrointestinal sorunlar:

Huzuruzluk, beslenme glicligl, emzirme zorlugu,

Kusma, distansiyon,

Ishal, agirhik kaybi, gelisme geriligi

Hepatomegali, siroz, splenomegali

Petesiyel kanamalar: KC hasari nedeniyle protrombin l,

Sarilik: indirek biliiribin glikoz yetersizliginden direkt biliiribine doniisemez
Hipoglisemi (HG)

a- Yiiksek galaktoz—> insiilin sekresyonu'I‘—> Hipoglisemi

b- Galaktoz f 5 Glikoz—> Hipoglisemi
galaktoz-1-PO, iiridil transferaz

c- Yuksek galaktoz-1-PO, > KC’den glikozun serbest hale
fosfoglikomutaz

gecmesi engellenir——> HG




Galaktozemi

Klinik semptom ve bulqular

Fanconi sendromu:

Kusma, dehidratasyon, ates, halsizlik
Poliuri, polidipsi

Rikets

Norolojik sorunlar:

Mental reterdasyon

a- Hipoglisemi (dogrudan)

b- Galaktozun beyin dokusuna toksik etkisi
Konviilsiyon, konusma problemleri
Endokrin sorunlar:

Overlerde bozukluk

Primer veya sekonder amenore



Galaktozemi

Klinik semptom ve bulqular

e Okiiler sorunlar:

Katarakt: Galaktoz ——3> Galaktitol
Aldoz rediiktaz

* Enfeksiyoz sorunlar:
E. Coli sepsisinden olumler: Galaktoz I6kositlerde bakterisidal
aktiviteyi baskilar
* Nefrolojik sorunlar:
Galaktoziiri: Kanda galaktoz miktarinin artmasi nedeniyle renal
tubuler asidoz, aminoasidiiri, alblimintiri gorulur.
Nedeni: Metabolize edilemeyen galaktozun bobrek
uzerindeki toksik etkisi



Galaktozemi- Diyet Tedavisi

Siit, sut urunleri ve bunlari iceren tim besinler diyetten ¢ikarilir
(Tablo 1).

Yetersiz olan Ca diyete eklenmelidir (300-500 mg)

Soya bazli veya kazein hidrolizati laktoz icermeyen formilalarla
kaliteli protein gereksinmesi saglanir (Nutramigen, Pregomin,
Bebelac soya, infasoy, Bebelac LF, Peptijunior, AL110, vb).

PEM derecesi ve klinik bulgulari dikkate alinarak enerji ve diger
besin oOgesi gereksinmeleri hesaplanir, beslenme oykiusiine
uygun diyet duzenlenir.

Oligosakkaritler, rafinoz, stacoz, verbakoz, niikleoproteinler gibi
galaktozun kaynagi olan galaktositleri iceren besinler diyette yer
almamalidir (Tablo 1).

Diyetin tam uygulanmasi, yasam boyu slirdiirilmesi
gerekmektedir.



Kalitsal Fruktoz intoleransinda Fruktoz Metabolizmasi
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Kalitsal Fruktoz intoleransi

Tedavi: Karaciger transplantasyonu, ila¢ tedavisi

Diyet:

Fruktoz iceren besinler diyetten cikarilir (Tablo 2)
Enerji acigi glikozla giderilir
Sorbitol > fruktoza okside olur, verilmemelidir

dehidrogenaz

Enerji ve besin ogeleri PEM derecesine gore hesaplanir

Klinik bulgulari goz oniinde bulundurularak diyet
diizenlenir



Kalitsal Fruktoz intoleransi-Tablo 2
fruktozsuz-siikrozsuz-sorbitolsuz diyet

Yiyecek Grubu

icecekler

Et, balik, kiimes
hayvanlari,
sakatatlar

Yumurta, peynir,
yogurt

Tahillar

Sat, ayran, sekersiz cay, kahve,
kakao, neskafe, fruktoz ve seker
(stikroz) icermeyen poset bitki
caylari, diyet icecekler (diyet kola
vb)

Az yagl etler, hindi, tavuk, balik ve
diger deniz Urunleri

Hepsi

Kepeksiz beyaz ekmek, misir-cavdar
ekmegi, arpa, nisasta, kabuksuz
piring, yulaf, makarna, sehriye,
sekersiz corn-flakes

Taze ve hazir meyve sulari,
salep, boza, komposto sulari,
limonata, mesrubatlar, kolall
icecekler, meyveli sutler, likor,
sarap, bira, seri-vermut

Yapimi veya pisirilmesi
sirasinda sekerle terbiye
edilmis et ve et Urlnleri,
jambon

Meyveli ve tatlandiriimis
yogurt

Kepek, bulgur, yarma, patates
unu, soya unu, hazir biskuvi,
kek, pasta, tatl misir, sekerli ve
meyveli hazir kahvaltiliklar
(corn-flakes)



Kalitsal Fruktoz Intoleransi-Tablo 2
fruktozsuz-siikrozsuz-sorbitolsuz diyet

Kurubaklagiller HEPSI YASAKTIR

Meyveler HEPSI YASAKTIR

Yaglar Tereyagi, margarin, siviyaglar  Mayonez, seker eklenmis salata soslari,
(aycicek, misirozi, zeytinyagi) kuruyemisler (ceviz, findik, fistik, nohut,

leblebi, cekirdek, vb)

Sebzeler Ispanak, pazi, semizotu, Bakla, bal kabagi, bamya, biber, bortilce,
kereviz, mantar, beyaz olgun domates, ebeglimeci, enginar, taze
patates, bezelye, yesil salata fasulye, havug, kabak, karnabahar, beyaz-
(kivircik, tere, nane, maydanoz, kara lahana, madimak, pancar, patlican,
dereotu, vb), turp, salatalik, pirasa, roka, sogan, salgam, yer elmasi

brokoli, kuskonmaz, hindiba,
briiksel lahanasi

Tathlar Sadece glikoz ile yapilanlar Cay sekeri (beyaz, esmer), bal, recel,
kullanilabilir pekmez, marmelat, jole, surup, serbet,
dondurma, puding, hamur tatlilari,
komposto, hosaf, sekerlemeler, lokum,
cikolata, gofret, pismaniye, kestane sekeri



Kalitsal Fruktoz Intoleransi-Tablo 2
fruktozsuz-siikrozsuz-sorbitolsuz diyet

Digerleri Glikoz, jelatin, fantomalt, Keciboynuzu, ketcap, tursu, salamuralar,
aspartam ve siklamat iceren hazir corbalar, konserveler, stikroz,
suni tatlandiricilar, az miktarda sorbitol veya fruktoz iceren ilaclar ve
kirmizi pul biber, karabiber, bebek mamalari, bebek caylari, hazir
nane, maydanoz kavanozdasatilan sebzeli, meyveli bebek

plreleri, diyabetik trinler (recel, biskivi,
cikolata, vb), sekerli sakiz, sekerli cocuk
dis macunlari, domates salcasi, biber
salcasi, pestil, Gzim sucugu

NOT:

* Yiyecek ve icecekleri tatlandirmak icin sadece glikoz kullanilir

* Serbest olan sebze yemekleri glinde 4 yemek kasigindan fazla tiketilmemelidir

* Patates 1 gtin susa bekletilip stzildikten sonra pisirilmeli, haslama suyu
kullanilmamali

* icerigi bilinmeyen hazir yiyeceklerin hicbiri kullanilmamalidir.



Fruktozemili cocuk ve yetiskinler icin gunliik
alinmasi onerilen enerji, protein ve sivi miktarlari

(g/glin) (kkal/gtin) (mL/giin)

Yetiskin kadin

11-<15 yas 50.0-<100.0 2200 (1500-3000) 1500-3000
15-<19 yas 50.0-<100.0 2100 (1200-3000) 1200-3000
>19 yas 50.0-<100.0 2100 (1400-2500) 1400-2500
Yetiskin erkek

11-<15 yas 60.0-<120.0 2700 (2000-3700) 2000-3700
15-<19 yas 65.0-<130.0 2800 (2100-3900) 2100-3900

>19 yas 65.0-<130.0 2900 (2000-3300) 2000-3300



GLIKOJEN DEPO HASTALIKLARI

* Glikogenolitik yol boyunca islevi olan bir¢cok
enzim yetersizligi sonucu karacigerde
glikojenin glikoza metabolize edilemedigi bir
grup kalitsal metabolik hastaliklardir.

* TipO0 > Tip Xl

* Goriilme sikhig1 1/20.000-1/25.000
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Glikojen Depo Hastaliklarinin Siniflandiriimasi

Tutulan Klinik Belirtiler Hastalik Adi
Organ

Glikojen Karaciger  Hipoglisemi, mental gerilik, hipoglisemik, Aglikogenoz
0 sentetaz konvilsiyonlar, hiperketonemi, erken 6lim
Tip Glikoz-6- Karaciger, Karaciger ve bobrek buylkligu, tas bebek Van-Gierke
la fosfataz bobrekler, ylzu, buytume geriligi, hipoglisemi, kanama Hastalig
ince egilimi, deride ksantom, asidoz, hiperlipemi,
barsaklar ~ trombosit gorev bozuklugu
Tip Lizozomal Lizozom Emme gl¢ligu, hipotoni, makroglossi, Pompe
2a  asit-a- iceren tum ardiomegali, sut cocuklugu doneminde 6lim,  Hastaligi
glikosidaz  organlar hafif hepatomegali
Tip Amilo-1,6- Karaciger, Hepatomegali, hipoglisemi, miyopati, Cori
3 glikosidaz  kalp, kardiomegali, tip I’e benzer bulgular, daha hafif hastalig
iskelet kasi seyirlidir
Tip Amilo-1,4- Karaciger, Hepatosplenomegali, siroz, 5. yasta 6lim Anderson
4 1,6-trans dalak Hastalig

glikosidaz



Beslenme Tedavisi
(Glikojen Depo Hastaliklari)

Amac:

* Plazma/serum glikoz degerini normal diizeylerde tutarak
hipoglisemiyi ve beyin hasarini 6nlemek

= Kas protein sentezini arttirmak, kas islevlerini gelistirmek
= Hiperlipidemiyi azaltmak

= Karaciger adenomlari, renal yetmezlik, gut, pankreatit,
osteoporoz ve aterosklerozis gibi komplikasyonlari 6nlemek

= Normal bliyiime ve gelismeyi saglamak

* lyi metabolik kontrol saglanmasina ragmen renal yetmezlik
ve hiperlipidemi yine de gelisebilmektedir.



Beslenme Tedavisi
(Glikojen Depo Hastaliklari)

Enerji: Yasina uygun gereksinmesi kadar (RDA)

Enerjinin %65-75’i gilin icersine, %25-35’i gece glikoz infuzyonu
olacak sekilde ayarlanmalidir.

(Asiri enerji alimi obezite ve hipertriacilgliserolemiye neden olur)

Yag:
Enerjinin minimum %3’l linoleik asit

Enerjinin minimum %1’i a-linolenik asit

Protein: Enerjinin %10-15’i protein




Beslenme Tedavisi
(Glikojen Depo Hastaliklari)

CHO: Enerjinin %60-70’i CHO

 Glikoz kisitlanmalidir.

J Ana o6giinler kompleks karbonhidratlardan zengin olmalidir.
 Ara 6giinlerde 1-2 g/kg ¢ig misir nisastasi (CMN) saglanmalidir.

Bu dozdaki nisasta kan glikoz diuizeyini 4-6 saat aralikla normal
duzeylerde tutar (intragastrik infliizyonda kullanimi, tiipiin
tikanmasina neden olacagi igin énerilmez)

CMN, 2 saatte bir beslenme ihtiyacini ortadan kaldirabilir. Bazal
glukoz iiretim hizini taklit eden dozlarda giin boyunca diizenli
araliklarda (bazi hastalar igin gece de) verilir (Tablo 3)



Beslenme Tedavisi
(Glikojen Depo Hastaliklari)

<lyas bebeklerin ¢ig misir nisastasi tuketimi gastrointestinal
distresin gelisimine neden olabilir (ishal, karin agrisi, gaz gibi kolik
semptomlar). Ciinkii pankreas amilaz aktivitesi yetersizdir.

= Pankreatik amilaz; 2-4 yasta yeterli diizeye ulasiyor.
= intestinal glikoamilaz; 1 ay sonunda yeterli diizeye ulasiyor.
* Yenidogan: ideal besin AS (sik sik emzirilmelidir)
AS yoksa slikrozsuz ve laktozsuz formulalar verilir.

= Cig misir nisastasinin bebeklerde formulanin igerisinde daha
buyuk cocuklarda ise 6glin aralarinda su veya iceceklerle
tuketilmesi dnerilmektedir.

= Cocuklarin diyetlerine pektin ve guar gum gibi suda ¢oziinen posa
iceren besinler eklenebilmektedir.



Beslenme Tedavisi
(Glikojen Depo Hastaliklari)

Ogiin sayisi
= Uzun agliklardan kag¢inilmali >5-7 saat gibi
= Bazi hastalar >3.5 saat acligi tolere edemezler

= Bebek ve kuicuk cocuklarda gece boyunca 12 saat devamli ve gin
boyunca 2-3 saat araliklarla beslenmelidir.



Glikojen Depo Hastaliklari
Onerilen Besinler

Siit Az yagh veya yagsiz, sekersiz

Et, yumurta Yagsiz dana eti, derisiz tavuk eti, az yagl
baliklar, yumurta

Yogurt Az yagh veya yagsiz

Peynir Az yagh

Tahillar ve Tumu

Kurubaklagiller
Nisastali besinler  Cig misir nisastasi
Yaglar Kati yaglar yerine sivi yaglar

Ara o6gunler Duslik yag, yuksek protein ve kompleks CHO
icermeli



