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Öz
Amaç: Galaktozemi, otozomal çekinik olarak kalıtılan bir karbonhid-
rat metabolizması bozukluğudur. Klasik galaktozemiye neden olan 
galaktoz-1-fosfat üridil transferaz eksikliği, en sık görülen enzim ek-
sikliğidir. Galaktoz-1-fosfat üridil transferaz enzimi olmadığında hasta 
galaktoz-1-fosfatı metabolize edemez. Artmış galaktoz-1-fosfat karaci-
ğer, böbrek, beyin, dil, lens, deri fibroblastlarında birikir ve hasara ne-
den olur Çalışmada amaçlanan, dünya geneline göre ülkemizde daha 
sık görülen galaktozeminin, kendi olgularımızdaki klinik, moleküler 
ve genetik özelliklerinin değerlendirilmesidir. 
Gereç ve Yöntemler: Bu çalışmada, hastanemizde Ocak 2009 ile Ocak 
2011 tarihleri arasında galaktozemi tanısı alan 14 olgunun klinik, mo-
leküler ve genetik özellikleri geriye dönük olarak değerlendirildi. 
Bulgular: Olgularımızın dokuzu erkek, beşi kız idi. Yedi olguda anne 
ve baba arasında değişik derecelerde akrabalık saptandı. Bir olgunun 
kardeşi galaktozemi tanısıyla kaybedilmişti. Hastaneye yatırılış ne-
denleri; dokuz olguda sarılık, iki olguda hipoglisemi, iki olguda sepsis 
ve bir olguda transaminaz yüksekliği idi. Olguların hepsinde Beutler 
testi pozitif idi. Ortalama enzim etkinliği 0,36 ± 0,26µmol/mL idi. Yal-
nız altı olguda (%43) erken dönemde (ilk 15 gün) tanı koyulmuştu. 
Dört olguda katarakt vardı. On üç olguda Q188R mutasyonu, bir olgu-
da homozigot N314D ve homozigot E340X mutasyonu saptandı. Den-
ver II Gelişimsel Tarama Testi ile yapılan değerlendirmede üç olguda 
nörolojik gelişme geriliği saptanmıştı.
Çıkarımlar: Olgularımızda en sık saptanan genetik bozukluk Q188R mu-
tasyonudur. Olgularımızın sadece %43’ü erken dönemde tanı alabilmiştir. 
Erken tanının konulabilmesi için, gelişmiş ülkelere kıyasla ülkemizde daha 
sık saptanan galaktozeminin ulusal yenidoğan tarama programına alınması 
gerektiğini düşünmekteyiz. (Turk Pediatri Ars 2016; 51: 204-9)
Anahtar Kelimeler:  Galaktoz-1-fosfat üridil transferaz eksikliği, gal-

aktozemi, yenidoğan taraması

Abstract
Aim: Galactosemia is a carbohydrate metabolism disorder with auto-
somal recessive inheritance. The most frequent enzyme deficiency 
is galactose-1-phosphate-uridylytransferase, which causes classic ga-
lactosemia. When the enzyme is absent, an infant cannot metabolize 
galactose-1-phosphate and it cumulates in liver, kidney, brain, tongue, 
lens, and skin. This study aimed to evaluate the clinical and molecular 
characteristics of patients with galactosemia, which is observed more 
frequently in our country than anywhere else in the world.
Material and Methods: This is a retrospective study that includes the 
moleculer and genetic charcteristics of 14 patient who were diagnosed 
as having galactosemia between January 2009 and January 2011. 
Results: Nine patients were male and 5 female. Consanguineous mar-
riage was detected in the family history of 7 patients. One patient had 
a history of a deceased sibling with a confirmed diagnosis of galacto-
semia. The main reasons for admission to the hospital were jaundice 
in 9, hypoglycemia in 2, sepsis in 2, and elevated liver enzymes in 1 
patient. The Beutler test was positive in all patients. The mean enzyme 
activity was 0.36±0.26 µmol/mL. Only 6 of our cases were diagnosed 
in the early period (first 15 days). Cataract was present in four patients. 
Q188R mutation was observed in 13 patients, and homozygote N314D 
and homozygote E340X mutations were observed in one patient. 
Three patients had impaired neurologic development according to 
the Denver Developmental Screening Test II.
Conclusion: The most common genetic abnormality was Q188R mu-
tation. Only 43% of our patients’s disease could be diagnosed at an 
early stage. We suggest that galactosemia should be included in the 
national newborn screening program in order to make earlier diagno-
ses. (Turk Pediatri Ars 2016; 51: 204-9)
Keywords:  Galactose-1-phosphate uridyltransferase deficiency, ga-

lactosemia, newborn screening
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Giriş

Galaktozemi, monosakkaritlerden biri olan galaktozun me-
tabolizmasındaki farklı enzimlerin eksikliklerinden kay-
naklanan doğuştan bir bozukluktur. Galaktoz metaboliz-
masında yer alan üç farklı enzim; galaktoz-1-fosfat üridil 
transferaz (GALT), galaktokinaz ve epimerazdır (1). En sık 

görülen enzim eksikliği klasik galaktozemiye neden olan 
galaktoz-1-fosfat üridil transferaz eksikliğidir (1). Dünya-
da görülme sıklığı 1/40 000-1/80 000 arasında değişir (2). 
Galaktoz-1-fosfat üridil transferaz eksikliği (klasik galakto-
zemi) otozomal çekinik olarak kalıtılır. Beyaz ırkın %70’inde 
Q188R ve K285N yanlış anlamlı mutasyonları bulunur ve 
ciddi hastalık ile ilişkilidir (1). Taşıyıcı taraması ve doğum 



öncesi tanı, amniyositlerde ve koriyonik villüslerde doğ-
rudan enzim analizi ile gerçekleştirilebilir ya da test DNA 
temelli de yapılabilir. Galaktoz-1-fosfat üridil transferaz 
(GALT) enzimi olmadığında hasta galaktoz-1-fosfatı meta-
bolize edemez. Artmış galaktoz-1-fosfat karaciğer, böbrek, 
beyin, dil, lens ve deri fibroblastlarında birikir ve hasara 
neden olur. Birçok olguda yenidoğan döneminde galaktoz 
alımından sonra sarılık, karaciğer ve dalak büyüklüğü, kara-
ciğer yetersizliği, beslenme sorunları, hipoglisemi, böbrek 
tübüllerinde işlev bozukluğu, kas tonusunda azalma, sepsis 
ve katarakt görülür (3, 4). Tedavinin erken başlanması ile bul-
gularda hızlıca gerileme olur, ancak zamanında tanı konul-
madığında erken ve uzun dönemde yaşamı olumsuz yönde 
etkileyecek sonuçları görülebilir (1). Galaktoz-1-fosfat üridil 
transferaz enzim eksikliğinin bir ucunda yukarıda belirtilen 
bu klinik tablo yer alırken, diğer ucunda tamamen belirtisiz 
olgular bulunabilir. Kısmi transferaz eksikliği olan bu grup 
olguların klasik galaktozemiden daha sık görüldüğü düşü-
nülmektedir. Tanı konan olguların çoğu yenidoğan tarama 
programında yüksek kan galaktoz ve/veya düşük GALT en-
zim etkinliği ile saptanmış olgulardır. Farklı şiddette klinik 
tablolarla ortaya çıkması polimorfik olan GALT enziminin 
farklı türleri ile açıklanabilir.

Tedavide galaktozun en büyük kaynağı olan laktoz diyet-
ten çıkarılmalıdır. Diyetle alınan galaktozun kısıtlanması 
beslenme güçlüğü, karaciğer işlev bozukluğu, kas tonu-
sunda azalma ve katarakt gibi bulguları azaltmakla birlikte, 
uzun süreli izlemde diyet tedavisi altında bilişsel işlevler-
de bozulma, nörolojik etkilenme, tremor, sözel apraksi ve 
kız çocuklarda hipergonadotropik hipogonadizm olabil-
diği bildirilmektedir (2). Bu bozuklukların doğum öncesi 
dönemde uzun süreli ekzojen galaktoz ile karşılaşmaya ve 
endojen galaktoz üretimine bağlı olduğu görüşü hakimdir.

Klasik galaktozemi tanısı konulan olgularda yukarıda be-
lirtilen tüm bu nedenlerle yakın izlem gereklidir (3-5). Ya-
şamları boyunca özel diyet alacak olan bu olguların farklı 
bilim dallarından oluşturulmuş bir ekip tarafından izlen-
mesi önerilir. Bu ekipte metabolik hastalıklar konusunda 
deneyimli bir çocuk hekimi, diyet uzmanı, nöroloji uzma-
nı, çocuk ruh sağlığı uzmanı, psikolog, endokrin uzmanı, 
göz hastalıkları uzmanı, konuşma terapisti ve genetik uz-
manı bulunmalıdır.

Bu çalışmada amaçlanan dünya geneline göre ülkemizde 
daha sık görülen bu doğuştan metabolik bozukluğun, ken-
di olgularımızdaki klinik, moleküler ve genetik özellikleri-
nin değerlendirilmesidir.

Gereç ve Yöntemler 

Bu çalışmada Sağlık Bakanlığı Kanuni Sultan Süleyman 
Eğitim Araştırma Hastanesi Çocuk Beslenme ve Meta-
bolizma Polikliniği’nde 2009-2011 yılları arasında tanı 

alarak izlenen 14 olgunun poliklinik kayıtları incelendi. 
Bu çalışma için etik kurul onayı Bakırköy Kadın Doğum 
ve Çocuk Hastalıkları Eğitim ve Araştırma Hastanesi Etik 
Kurulu’ndan alındı (29.4.2009/219). Yazılı hasta onamı 
hasta ailelerinden alındı. Olgularımızın cinsiyetleri, ilk 
başvuru bulguları, bulguların başlangıcından tanıya ka-
dar geçen süre, doğum tartıları, anne-baba arasındaki ak-
rabalık derecesi, ailede benzer hastalık öyküsü ve katarakt 
nedeniyle ameliyat öyküsü kaydedildi. Başvuru anındaki 
bulgularından; sarılık, sıvı kaybı, katarakt, sepsis, ateş, 
nöbet, karaciğer büyüklüğü ve asit varlığı değerlendiril-
di. Başvurudaki laboratuvar bulgularından spektrofoto-
metrik yöntemle çalışılmış total bilirübin (normal: 0,2-
1,0 mg/dL), AST (normal: 4-40 IU/L), ALT (normal: 10-55 
IU/L), glükoz (normal: 50-90 mg/dL) değerleri incelendi. 
Koagülometrik yöntemle çalışılan protrombin zamanı 
(normal: 11-15 sn), aktif parsiyel tromboplastin zamanı 
(normal: 25-35 sn), Fankoni sendromu açısından “iyon 
selektif elektrot”  yöntemi ile çalışılan potasyum (normal: 
3,5-5 mEq/L), sodyum (normal: 130-150 mEq/L) değerle-
ri kaydedildi. Sepsis açısından periferik yayma, C reaktif 
protein düzeyi, hemokültür sonuçları incelendi. İdrarda 
redüktan madde pozitifliği, idrar şeker kromatografi-
sinde galaktoz varlığı kaydedildi. Beutler testi sonuçları 
değerlendirildi. Tanıların kesinleştirilmesi için olgula-
rın hepsinde eritrositlerdeki GALT enzim etkinlikleri 
spektroflorometrik yöntem ile (normal: 4-12 µmol/mL)  
ölçülmüştü. Periferik kan örneklerinde DNA dizi analizi 
yöntemi ile ekzon 5, 6, 7, 9 ve 10’a özgü E5F-E7R, E9F-
E10R primerleri kullanılarak GALT1 gen mutasyonları 
araştırılmıştı. Olguların izlemlerindeki beden ölçümle-
ri (tartı ve boy persantil değerleri) kaydedildi. Konuşma 
sorunları ve zihinsel gelişimleri aileden alınan öykü ve 
Denver Gelişimsel Tarama Testi II’ye göre değerlendi-
rilmişti. Bu çalışmada istatistiksel analizlerde Statistical 
Package for the Social Sciences 10,0 (SPSS Inc.; Chicago, 
IL, ABD) sistemi kullanıldı. Tüm veriler ortalama ve stan-
dart sapma olarak belirtildi.

Bulgular

Çalışmanın başlatıldığı 2009 tarihinden 2011 tarihine ka-
dar galaktozemi tanısı konulan 14 olgu çalışmaya alındı. 
Olgularımızın dokuzu erkek, beşi kız idi. Ortalama yaşları 
35±29 ay (dağılımı 5 ay-108 ay), ortalama doğum ağırlıkları 
3 230±640 gram idi. Yedi olguda anne ve baba arasında de-
ğişik derecelerde akrabalık varken, diğer yedi olguda akra-
ba evliliği yoktu. Bir olguda galaktozemi tanısı almış olan 
kardeşin ölüm öyküsü, bir olguda ise galaktozemi tanısı 
almış akraba öyküsü vardı. Galaktozemi tanısı ile kaybedi-
len kardeş öyküsü olan olgunun anne ve babaları arasında 
birinci derece kuzen evliliği vardı. 

Olguların tanı alma yaşları ortalama 17±8 gün saptandı. 
En erken tanı alma yaşı 7 gün ve en geç tanı alma yaşı 33 
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gün idi. Hastanede yatırılış nedenleri; dokuz olguda sarı-
lık, iki olguda kan şekeri düşüklüğü, iki olguda sepsis ve bir 
olguda ise transaminaz yüksekliği idi (Tablo 1). Sarılık ne-
deni ile başvuran olguların ortalama tanı alma yaşı 17±7,2 
gün, kan şekeri düşüklüğü nedeni ile başvuran olguların 
ortalama tanı alma yaşı 22±2,8 gün ve sepsis nedeni ile 
başvuran olguların ortalama tanı alma yaşı 9,5±3,5 gün 
saptandı. Sarılık saptanan dokuz olguda en yüksek total bi-
lirübin düzeyi 30 mg/dL idi. Fankoni sendromu açısından 
yapılan değerlendirmede, olgularımızda elektrolit düzen-
sizliği saptanmadı.

Başvuru anında olgularımızın sekizinde beslenme güçlü-
ğü (altısında eş zamanlı kusma) ve ikisinde yalnızca kus-
ma yakınması vardı. Fizik bakıda sekiz olguda karaciğer 
büyüklüğü ve bu olguların üçünde asit saptandı. Olguları-
mızın laboratuvar tetkik sonuçları Tablo 1’de sunulmuştur. 
Olguların dokuzunda pıhtılaşma ölçümlerinde bozulma, 
sekizinde karaciğer işlev testlerinde yükseklik vardı.

On dört olgunun hepsinde Beutler testi pozitif idi. 
Galaktoz-1-fosfat üridil transferaz enzim etkinliği ortala-
ma 0,36±0,26 µmol/mL idi. Tanı anında dört olguda ka-
tarakt vardı. Olgularımızın izlemlerinde katarakt diyet 
tedavisi ile geriledi ve ameliyat gerekmedi. On üç olguda 
Q188R mutasyonu, bir olguda homozigot N314D, homo-
zigot E340X mutasyonu saptandı (Tablo 2). Bu mutasyo-
nun saptandığı olgunun anne ve babasında heterozigot 
N314D ve E340X mutasyonu vardı. 

Hastanede yatış süreleri ortalama 21±13 gün idi. Hasta-
nede en kısa yatış süresi altı gün iken, en uzun yatış sü-
resi 50 gün idi. Olgularımızın ortalama 17 ay (4 ay-2 yıl) 
izlemlerinde büyüme gelişmeleri değerlendirildi. Son po-

liklinik başvurularında; tartısı 3. persantilde olan iki olgu, 
10. persantilde olan üç olgu, 25. persantilde olan dört 
olgu, 50. persantilde olan üç olgu, 75. persantilde olan iki 
olgu vardı. Boy izlemlerinde ise boyu 3. persantilde olan 
üç olgu, 10. persantilde olan bir olgu, 25. persantilde olan 
dört olgu, 50. persantilde olan iki olgu, 75. persantilde olan 
üç olgu, 90. persantilde olan bir olgu saptandı.

Olgularımızın son kontrollerinde nörolojik gelişimleri 
Denver II Gelişimsel Tarama Testi ile değerlendirilmişti. 
Onbir olguda Denver II Gelişimsel Tarama Testi değerlen-
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Tablo 1. Galaktozemili hastaların klinik ve laboratuvar özellikleri  

Hasta numarası Pıhtılaşma Karaciğer işlev Bilirubin  Kan şekeri 
n=14 ölçümlerinde bozulma testlerinde yükseklik yüksekliği Sepsis düşüklüğü

1 + + - - -

2 - - + + -

3 - - + - -

4 + + + - -

5 + + - - +

6 + - + - -

7 - + + - -

8 - - + - -

9 + + - - +

10 - + + - -

11 + - - + -

12 + + + - -

13 + - + - -

14 + + - - -

Tablo 2. Galaktozemili hastaların enzim düzeyleri ve gene-
tik mutasyonları  

Hasta numarası  Enzim düzeyi GALT gen 
n=14  (µmol/mL) mutasyonları

1 0,2 Q188R

2 0,48 Q188R

3 0,1 Q188R

4 0,3 Q188R

5 0,38 Q188R

6 0,8 Q188R

7 0,31 Q188R

8 0,53 Q188R

9 0,3 Q188R

10 0,9 Homozigot N314D /  
  Homozigot E340X

11 0,4 Q188R

12 0 Q188R

13 0,1 Q188R

14 0,3 Q188R



dirmesi normal olarak saptanırken, bir olguda dil gelişi-
mi ve kaba motor gelişimi geri; bir olguda kişisel sosyal 
gelişim, ince motor ve dil gelişimi geri; bir olguda kişisel 
sosyal gelişim şüpheli ve ince motor gelişim geri olarak 
saptanmıştı. Denver II Gelişimsel Tarama Testi normal 
olan 11 olgunun ortalama tanı yaşı 15,09±6,2 gün, Denver 
II Gelişimsel Tarama Testi geri olan üç olgunun ortalama 
tanı yaşı 27,67±6,8 gün idi. Olgularımızdan biri epilepsi 
nedeni ile izlenmekteydi. 

Tartışma

Galaktozemi otozomal çekinik olarak kalıtılan karbonhid-
rat metabolizması bozukluklarından birisidir. Galaktoz 
metabolizmasındaki her üç enzimin eksikliğinde de ga-
laktozemi hastalığı görülmesine karşın, en sık GALT en-
zim eksikliğine rastlanır. Klasik galaktozeminin görülme 
sıklığı tüm dünyada 1/40 000 ile 1/60 000 arasında değişir-
ken, ülkemizde yapılan çalışmalarda sıklık 1/23 775 olarak 
saptanmıştır (2, 5-7) . Çalışmamızda akraba evliliği sıklığı 
% 50 olarak belirlenmiştir. Öztürk ve ark. (6) yaptıkları ça-
lışmada da benzer şekilde akraba evliliği oranı %57,1 ola-
rak bildirilmiştir. Tüm bu veriler ışığında otozomal çekinik 
kalıtılan bu metabolik bozukluğun ülkemizde gelişmiş ül-
kelere göre daha sık görülmesi akraba evlilikleri ile ilişki-
lendirilebilir. Bu konuda toplumun bilinçlendirilmesi ve 
akraba evliliklerinin önlenmesi gerekliliği açıktır.

Birçok çalışmada olguların tanı alma yaşları incelenmiş ve 
ilk 15 günde tanı alan olgular erken tanılı olarak tanım-
lanmıştır (8-12). Bizim çalışmamızda da olgularımızdan 
altısı doğum sonrası 15 gün içerisinde, kalan sekiz olgu ise 
15. günden sonra tanı almıştır. Ortalama tanı yaşı ise 17 
±8 gün olarak saptanmıştır. Hastalık ilk haftalarda bulgu 
vermesine karşın, tanı almada gecikme olduğu görülmüş-
tür. Türkiye’den Öztürk ve ark. (6) yaptığı bir çalışmada da 
bizim verilerimizle benzer şekilde tanı alma yaşı 28 gün 
olarak saptanmıştır. Karadağ ve ark. (8) ise yaptıkları çalış-
mada olguların ortalama 13 günlük iken hastaneye baş-
vurduğunu bildirilmişlerdir. Henderson ve ark. (9) Güney 
Afrika’nın Cape Town bölgesinde 21 yıl içerisinde tanı alan 
17 olgu ile yaptıkları çalışmada ortalama tanı yaşını 5,1 ay 
olarak saptamışlardır. Krantz ve ark. (10) Almanya’da 1955 
-1995 yılları arasında doğan 148 olguda yaptıkları çalış-
malarında erken tanı oranını %57,8 olarak bildirmişlerdir. 
Shah ve ark. (11) erken tanı oranını %29, Schweitzer ve 
ark. (12) ise %61,5 olarak bildirmişlerdir. Ülkemizde yeni-
doğan tarama programında olmayan bu metabolik hasta-
lığın tanı almasındaki gecikme; hastanın doktora geç baş-
vurusu, hastayı ilk gören birinci basamak hekiminin tanı 
güçlüğü ve başvuru anındaki klinik tablonun diğer birçok 
hastalıkla karışabilmesi ile ilişkilendirilebilir.

Olgularımızda tanı anında en sık izlenen başvuru nedeni 
sarılık olarak saptanmıştır. Benzer şekilde Öztürk ve ark. (6) 

yaptığı çalışmada da sarılık en sık görülen bulgu olmuştur. 
Karadağ ve ark. (8) çalışmasında da %86 olguda sarılık sap-
tanmıştır. Bununla birlikte sepsis saptanan olguların sarılık 
nedeni ile izlenen olgulardan daha erken tanı aldıkları gö-
rülmüştür. Buradan yola çıkarak sarılık nedeni ile yenidoğan 
servislerine yatırılan olgularda tedaviye yanıt geciktiğinde, 
ülkemizde diğer ülkelere göre daha sık görülen bir metabo-
lik hastalık olan galaktozeminin akla getirilmesi gerektiğini 
düşünmekteyiz.

Biriken toksik metabolitlerin yaptığı hastalık tablosu sonucu 
beslenme güçlüğü ve kusma klasik galaktozemide sık görü-
len belirtilerdi. Bu çalışmada da olguların sekizinde beslen-
me güçlüğü yakınması varken, bu olguların altısında eş za-
manlı kusma yakınması olduğu belirlenmiştir. Waggoner ve 
ark. (13) 240 olgu içerisinde beslenme güçlüğü sıklığını %76, 
kusma sıklığını ise %47 olarak bildirmişlerdir. Galaktoz-1-
fosfatın karaciğerde birikerek yaptığı toksisiteden dolayı 
klasik galaktozemide karaciğer hastalığına ait klinik ve la-
boratuvar bulguları izlenmektedir. Başvuru anında olgula-
rın dokuzunda pıhtılaşma ölçümlerinde bozulma, sekizinde 
transaminaz değerlerinde yükseklik, sekizinde karaciğer 
büyüklüğü ve bu olguların üçünde asit saptanmıştır. Shah 
ve ark. (11) karaciğer büyümesi sıklığını %41, sarılık sıklığını 
%82, karaciğer yetersizliği sıklığını %29 olarak bildirmişler-
dir. Coşkun ve ark. (14) tarafından 18 olgu ile yapılan çalış-
mada ise sarılık %77,7 ve karaciğer büyüklüğü %72,2 sıklıkta 
bildirilmiştir. Karaciğer büyüklüğü ve karaciğer yetersizli-
ğinin sık olarak bildirildiği galaktozemili olgularda en çok 
etkilenen organ karaciğerdir.

Galaktozemi tanısı almış olgularda katarakt sık görülen bir 
bulgu olduğundan göz bakısı dikkatli bir şekilde yapılma-
lıdır. Çalışmamızda dört olguda katarakt vardı. Olguları-
mızın izlemlerinde katarakt diyet tedavisi ile geriledi ve 
ameliyat gerekmedi. Karadağ ve ark. (8) çalışmalarında ise 
dört oglu katarakt nedeni ile ameliyat edilmiştir. Katarakt 
tanısı almış olgularımızın ortalama tanı günü 17±2,8 gün 
idi. Yaşamın ilk 2-3 haftasında tedaviye başlandığında ka-
tarakt düzelebilir, ancak tedaviye geç başlandığında ya da 
lensteki opasite artışı çok fazla ise cerrahi tedavi gerekir 
(1). Widger ve ark. (15) yaptığı çalışmada 100 galaktozemi 
olgusunun 14’ünün izleminde katarakt saptandığı bildiril-
miştir. Bu olguların diyete uyumu araştırıldığında katarakt 
saptanan ve saptanmayan olgular arasında istatistiksel an-
lamlı ilişki saptanmamıştır.

Galaktoz-1-fosfat üridil transferaz geninde en sık izlenen üç 
klasik mutasyon Q188R, K285N ve L195P’dir (16). Olguları-
mızda da en sık izlenen GALT mutasyonu Q188R iken orta-
lama enzim düzeyi ise 0,36±0,26 µmol/mL olarak saptandı 
ve klasik galaktozemi ile uyumlu bulundu. Seyrantepe ve 
ark. (17) Türk çocuklarında yaptığı çalışmada da bizim olgu-
larımıza benzer şekilde en sık Q188R mutasyonuna rastla-
mışlardır. Murphy ve ark. (18) İrlandalılar üzerinde yaptık-
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ları genetik incelemelerde klasik galaktozemiye neden olan 
predominant mutant alel %93,6 oranında Q188R olarak bul-
muşlardır. Steven ve ark. (19) Pensilvanya bölgesinde yaptık-
ları çalışmada 76 klasik galaktozemi olgusu değerlendirmiş 
ve %77,6’sında Q188R mutasyonu saptanmıştır. Bu çalışma-
da bir olguda homozigot N314D, homozigot E340X mutas-
yonu saptanmıştır. Bu mutasyon saptanan olgunun anne ve 
babasının birinci dereceden kuzen olduğu ve heterozigot 
N314D ve E340X mutasyonu taşıdıkları belirlenmiştir. Ara-
larında akraba evliliği olan anne ve babanın galaktozemiye 
neden olan iki farklı mutasyonu heterozigot olarak taşımala-
rı dikkat çekicidir. N314D mutasyonu klasik galaktozemiden 
daha selim olan Duarte türünde görülür (20). E340X mutas-
yonunu ise ilk kez Gathof ve ark. (21) tarafından 1995 yılında 
tanımlanmıştır. Mutasyon saptadıkları üç olgudan birinde 
E340X mutasyonuna eşlik eden N314D polimorfizmi sap-
tamışlardır. Bu üç olgudan polimorfizm taşıyan olgunun 
homozigot E340X taşıyanlara göre klinik gidişinin daha iyi 
seyrettiği bildirilmiştir. Shin ve ark. (20) E340X mutasyonu 
taşıyan olgularda N314D mutasyonunun kompound hete-
rozigot olarak bulunduğunu göstermiş ve enzim düzeyinin 
%0-0,5 arasında değiştiğini vurgulanmışlardır. Seyrantepe 
ve ark. (17) 16 Türk olgu üzerinde yaptıkları çalışmada; bir 
olguda E340X mutasyonu saptamışlardır. Schuster ve ark. 
(22) 1998 yılında Almanya’da yaşayan iki Türk galaktozemi 
olgusunda yaptığı çalışmada ciddi klinik tablo ile başvuran 
ve izleminde zeka geriliği izlenen bir kız olguda E340X mu-
tasyonu varlığını bildirmişlerdir. Bu olguda da, bizim olgu-
muzdakine benzer şekilde aynı alel üzerinde Duarte türüne 
neden olan N314D polimorfizmi de gösterilmiştir. 

Galaktozemi tedavisinin temelini laktozun yapısında bulu-
nan bir monosaakkarit olan galaktozun diyetten çıkarılması 
oluşturur. Anne sütü, inek sütü ya da formülalar önemli öl-
çüde laktoz dolayısıyla galaktoz içerdiklerinden, bu hasta-
larda kullanılmamaları gerekir. Süt çocukluğu döneminde 
laktozsuz kazein hidrolizatları içeren ya da oligasakkaritleri 
ayrılmış formülalar kullanılabilir. Galaktozemili olgulara 
kemik mineralizasyonunun azalmasını engelleyebilmek 
için dışarıdan kalsiyum ve D vitamini desteği de gereklidir. 
Galaktoz-1-fosfat üridiltransferaz ve galaktokinaz eksikliği 
olan olgular eritrosit galaktoz-1-fosfat düzeyleri ve idrar ga-
laktitol düzeyleri ölçülerek izlenir (23). İzlemde, bizim olgu-
larımızda olduğu gibi galaktozemili hastaların büyümeleri 
yakından izlenmeli, ağırlık ve boyları yaşlarına uygun 10. - 
90. persantil değerleri arasında tutulmaya çalışılmalıdır. Ga-
laktozemide doğum öncesi büyümenin normal olduğu an-
cak doğum sonrası büyümenin etkilendiği; bunun azalmış 
IGF-1 ve IGF-BP-3 düzeyleri ile ilişkili olduğu bildirilmiş-
tir (24). Literatür ile benzer şekilde olgularımızın ortalama 
doğum ağırlıkları 3 230 g±640 saptandı ve doğum öncesi 
büyümenin normal olduğu görüldü. Ancak olgularımızın 
izlemlerinde büyüme gelişme geriliği saptanmadı. Bunun 
olgularımızın yaş dağılımının göreceli olarak küçük olma-
sından (5-108 ay) kaynaklanabileceği ve daha kesin yargı 

için uzun süreli izlem gerektiği düşünülmektedir. Olgular 
nörolojik, endokrinolojik ve psikososyal açıdan da yakından 
izlenmelidir. Bu öneriler doğrultusunda, olguların Denver 
II gelişimsel tarama testi ile yapılan değerlendirilmelerinde, 
motor ve kişisel sosyal gelişim geriliği saptanmış, ancak IQ 
değerleri ölçülememiştir. Shield ve ark. (25) 34 olgu ile yap-
tıkları çalışmada ise ortalama toplam IQ 79, ortalama per-
formans IQ 79, ortalama sözel IQ 82 olarak saptanmıştır. Bu 
çalışmada zeka geriliğinin metabolik kontrolden çok geno-
tip ile ilişkili olduğu bildirilmiştir. Bazı çalışmalarda ise zeka 
geriliğinin ve nörolojik komplikasyonların yalnız genotip ya 
da galaktoz-1-fosfat düzeyine bağlı olmadığı, başka etmen-
lerin de etkili olabileceği vurgulanmıştır (26). Çalışmamızda 
olgularımızın ortalama yaşı 36 ay olduğundan IQ değerlen-
dirilmeleri yapılamamıştır ve IQ değerlerinin belirlenmesi 
için uzun süreli izlemleri gerekmektedir.

Amerika Birleşik Devletleri ve Avrupa’nın birçok ülkesinde 
galaktozemi yenidoğan tarama programına alınmıştır. Ülke-
mizde fenilketonüri, doğuştan hipotiroidi, biyotinidaz eksik-
liği ve kistik fibroz yenidoğan tarama programı kapsamında 
olmakla birlikte, galaktozemi henüz bu kapsama alınmamış-
tır. Porta ve ark. (27) otuz yıllık deneyimlerini paylaştıkları 
yazılarında, ilk beş gün içinde yapılan yenidoğan taraması-
nın klasik galaktozemiye bağlı akut kötüleşmeyi önlediğini 
vurgulamışlardır. Amerika Birleşik Devletlerinden yapılan bir 
diğer çalışmada galaktozeminin tarama programına alınma-
sınının ardından, bu hastalık nedeni ile kliniği bozulan çok 
az sayıda olgu görüldüğü bildirilmiştir (28). Polak ve ark. (29) 
Avusturya’da yürütülen yenidoğan tarama programının, bu 
nadir görülen hastalığın birçok yenidoğanda saptanmasını 
sağladığını belirtmişlerdir. Brezilya’da yapılan maliyet etkin-
lik çalışmasında; galaktozeminin yenidoğan tarama progra-
mına alınmasının ekonomik açıdan daha uygun olduğu gös-
terilmiştir (30). Hastalık ilk haftalarda bulgu vermesine karşın 
olguların doğru tanı alması bu çalışmada da gösterildiği gibi, 
ülkemizde önemli ölçüde geç olmaktadır. Gelişmiş ülkelere 
göre daha sık görülmesine karşın hastalığın daha geç tanı 
alması galaktozemi’yi önemli toplumsal bir hastalık haline 
getirmektedir. Galaktozemi hastalığının, ulusal yenidoğan 
tarama programına alınmasının bu toplumsal soruna ger-
çekçi bir çözüm olacağını düşünmekteyiz. 
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