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Postnatal 3. giiniinde erkek bebek,

e Sikayet: Sarilik

e Hikaye: Postnatal 3. glininde bakilan venéz bilirubin degeri 26,8mg/d|
olmasi tzerine kan degisimi yapilmak lzere tarafimiza sevk edildi.
® Anne kan grubu Orh(+); bebek kan grubu ARh(+)

e Dogum tartisi, 3100g giincel tartisi 2800g'di. %9,6 defisiti mevcut.



Hikaye

eHasta gelir gelmez, tiinel fototerapiye alindi, kan degisimi igin hazirliklar:
baslandi. Gobek katateri agildi.

eHastanin ilk bagvurdugu merkezde venéz total bilirubin 26,8 mg/dl olmasina
ragmen herhangi bir tedavi almadan tarafimizda yaklasik 4 saat sonra
geldiginde vendz total bilirubin degeri 22,8 mg/dl| gorildd.

e Transfiizyon st sinirinin 5 birim tizerinde olmamasindan dolay: acil
transfiizyon diginilmedi. Tinel fototerapide takibine devam edildi.

©0,5 gr/kg ivig verildi. Yakin bilirubin takibi yapilmaya basland:.



Ozgegmis

Annheden alinan anamnezde

Prenatal :6zellik yok.
Natal:39+1 GH 3100g C/S (miikerrer), anne yanina verilmis.

Postnatal:PN 3. giinde sarilik sikayeti gelismis. Anne siiti ile besleniyormus.



Soygegmis

e Akrabalik: Uzak akraba (ayni kéy)
Kardesi:
1. Cocuk erkek, postnatal 11. gliniinde exitus, metabolik hastalik? tanisi
net degil?

e 2. Gocuk, erkek, 14 aylik, 18 giin prematire nedenli yenidogan yogun
bakim Unitesinde yatis,

e 3. Cocuk hastamiz

® Annenin ablasinin ve abisinin gocuklarinda metabolik hastalik 6ykisu
mevcut.



Fizik Muayene
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«Genel durum: 1yi, bilinci agik, etrafla ilgili hareketli, tiz sesli aglamasi yok, opistotonus yok. Nébeti yok.

«Cilt: Turgor tonusu dogal. Odem yok. Ikterik.

*Bag boyun: Sag ve sagh deri dogal. Kafa yapisi simetrik. Boyunda kitle yok.On fontanel agik 2x1 cm.

*Gozler: Isik refleksi bilateral mevcut. Pupiller izokorik. Goz kiirelerin her yéne hareketi dogal.

*Kulak-burun- bogaz: Bilateral kulak zarlari dogal. Burun tikanikligi, akintisi yok. Orofarenks ve tonsiller dogal
«Kardiyovaskiiler: S1, S2 dogal. S3 yok. Ufiiriim yok. AFN her iki alt ekstremitede aliniyor.

*Solunum sistemi: Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Toraks deformitesi yok. Retraksiyon yok. Dinlemekle
ral, ronkis, ekspiryum uzunlugu yok.

*Gastrointestinal sistem: Batin normal bombelikte. Barsak sesleri dogal. Palpasyonla defans, rebound yok.
Hepatomegali ve splenomegali yok. Traube alani agik.

*Genitoliriner sistem: Haricen erkek. Anomali yok.

*Noromiiskiiler sistem: Biling agik. Koopere, oryante, gevreyle ilgili.Ense sertligi, kernig, brudzunski negatif.
Babinski, klonus negatif. Kranial sinir muayeneleri dogal. Derin tendon refleksleri alintyor.Nobet ve opustotonus yok.
*Ekstremiteler: Kas kitlesi ve tfonusu dogal.



Klinik Izlem

e Hastanin tiinel fototerapi ile total bilirubin degerleri gerileme egiliminde
devam etti.

e Fakat alinan kanlarinda ALT AST degerlerinin yiikseldigi, total bilirubin
degerlerinin 12-15mg/dl kaldigi, direkt bilirubin degerlerinin
2,5mg/dl'ye yiikseldigi goriildi.

e Bakilan koaglilometrik degerleri;

o PTZ (Protrombin Zamani) - 72,7 s
PTZ (Aktivasyon) - 11 %

©)
o PTZ(INR)-6,09.
o APTT -> 200 s olmasi iizerine TDP destegi verilmeye bagland..



« Patolojik bulgular;

Sarilik, Direkt Bilirubin Yiiksekligi, ALT, AST yiiksekligi, Koaglilometrik
Degerlerde Bozulma, Tarti Kaybi, Akraba Evliligi



. On tani?
Ek tetkik?



Klinik Izlem

® Hastanin gonderilen idrarda rediiktan maddesi arka arkaya 2 kez 3+ gelmesi iizerine galaktozemi? On tanisi ile anne siitii
kesildi. Laktozsuz mama basland:.

® Takibinde koagulometrik degerlerinin ve bilirubin degerlerinin geriledigi gériildii. Tart almaya bagladi.

® Katarakt agisindan géz muayenesi yapildi. “Kornea seffaf aks iizerinde her iki gézde minimal lens opasitesi mevcut ,optik
disk ve makiila her iki gézde dogal seklinde yorumland:.”

® Abdomen USG cekildi, hepatosplenomegali saptanmadi. Tfus normal.



Klinik Izlem

® Hastanin kan tetkiklerinde galaktoz degerinin yiiksek, galaktoz 1 P uridil
transferaz enziminin diisiik olmasi ile galaktozemi tanisi netlesti.




Galaktozemi



* Galaktoz- 1P-Uridil Transferaz (GALT)
- Kusma, hepatomegali, katarakt, aminoasidiiri, beslenme bozuklugu en sik goriilen ve en ciddi tipi

*Galaktokinaz eksikligi
- Katarakt

*Jeneralize iiridil difosfat galaktoz-4 epimeraz eksikligi
- Klasik galaktozemiye benzer, ek olarak
sinirsel sagirlik ve hipotoni



Karaciger disfonksiyonu, uzamis sarilik,
katarakt, kilo almada gecikme -
GALAKTOZEMI



Klasik Galaktozemi

Tipik olarak yagsamin ilk haftasinin ikinci

yarisi

1/60.000

Galaktoz, oncelikle insan ve sigir sitiinde
ve sit urdnlerinde disakkarit laktozun bir
pargasi olarak bulunan bir sekerdir.
Laktoz, bagirsak enzimi laktaz tarafindan
glikoz ve galaktoza hidrolize edilir.
Galaktoz daha sonra bir enerji kaynag
olarak kullanilmak tizere glikoza
donusturdldr.

Galactose-1-phosphate

UDP-galactose

Glucose-1-phosphate

GALT

UDP-glucose

./

imerase




e Galaktozemide, transferaz enzimi olmadigindan infant galaktoz-1-P

metabolize edemez. Karaciger, bobrek ve beyinde birikerek zedelenmeye
neden olur.

e Belirti ve semptomlar erken tani ve tedavi ile 6nlenebilir veya
iyilestirilebilir, ancak hastalarda kronik ve ilerleyici noropsikiyatrik
bozukluklar olabilir.



Klinik Bulgular

Sarilik

Kusma

Hipoglisemi
Hepatomegali,splenomegali
Néobet

Letarji

Irritabilite

Beslenme zorlugu

Kilo alamama veya dogum kilosuna tekrar ulasamama
Aminoasiduri

Nikleer Kataraktlar

Karaciger yetersizligi,siroz, asit
Mental retardasyon



Neonatal E.coli sepsisi agisindan risk altindadirlar!

Psédotiimor serebri ve fontanel sisligi olusabilir!

Oliim siklikla; Karaciger yetersizligi, bobrek yetmezligi ve sepsis nedeniyle
gergeklesir!

Karaciger disfonksiyonu geligen, kilo alamayan, uzamis sariligi olan
yenidoganlarda galaktozemi mutlaka akla gelmeli



Tani

e On tani; anne siiti, inek siitii veya laktozlu mama kullanirken toplanan birkag
idrar 6rneginde indirgen maddenin gésterilmesi ile konulur.

e Kesin tani direkt enzim analizi ve genetik ile koyulur.

® Ayirict tanida, galaktoz genellikle normal yenidoganlarda (6 ila 10 mg/dL)
hafifge yiikselir ve yalanci pozitif sonuglara neden olur. Glukoz-6-fosfat
dehidrojenaz (6G6PD) eksikligi de yenidogan taramasinda yanlis pozitif
sonuglanabilir.



Tedavi ve Prognoz

e Tedavi; 6miir boyu laktozsuz diyettir.

® Galaktozun diyetten gikarilmasi biyime geriligini, renal ve hepatik
fonksiyon bozukluklarini geriletir. Katarakt geriler ve birgcok hastada gorme
bozuklugu olusmaz.

e Erken tani ve tedavi prognozu iyilestirir.Ancak uzun donemde yine de
primer ve sekonder amenore,ovaryan yetmezlik yasla beraber artar
ogrenme bozukluklar gériilebilir.Hareket bozukluklar: uzun donemde
gorilebilir.



Tedavi ve Prognoz

e Bebeklik doneminde formil mama, uygun hacimler alindigi siirece yeterli
kalsiyum destegini saglar. Ancak yaklasik bir yasindan sonra azaldigi igin
kalsiyum takviyesi yapilmahdir.

e Hipergonadotropik hipogonadizm klasik galaktozemili kiz hastalarin %80
ila %90 kadarinda bildirilmistir.



Tesekklrler



