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SUMMARY: Térer B, Cetinkaya B, Hanta D, Canan A, Giilcan H. (Department of
Pediatrics, Baskent University Faculty of Medicine, Adana, Turkey). Congenital
glucose-galactose malabsorption: a case report. Cocuk Sagligi ve Hastaliklari
Dergisi 2015; 58: 28-30.

Congenital glucose-galactose malabsorption is a rare disorder characterized
by life-threatening osmotic diarrhea. The disease is caused by a mutation
in the sodium/glucose cotransporter (SGLT1) gene. Infants with congenital
glucose-galactose malabsorption suffer from profuse, watery diarrhea that
leads to hypernatremic dehydration and metabolic acidosis in early neonatal
life. Elimination of glucose and galactose from the diet results in complete
resolution of diarrhea. Here, we report a newborn infant who was diagnosed
with congenital glucose-galactose malabsorption and successfully treated with
specialized formula supplemented with fructose. We want to emphasize that
timely diagnosis and dietary management of congenital glucose-galactose
malabsorption can prevent fatal complications.
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OZET: Konjenital glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu hayati tehdit eden osmotik
ishal ile karakterize seyrek goriilen bir hastaliktir. Sodyum/glukoz kotransport
(SGLT1) genindeki mutasyonlara bagli gelisir. Yenidogan déneminde baslayan
sik, bol sulu ishal, agir hipernatremik dehidratasyon ve metabolik asidoza yol
acar. Glukoz ve galaktoz icermeyen fruktoz temelli mama ile beslenme, ishal
bulgularinda hizli ve tam diizelme saglar. Glukoz galaktoz malabsorpsiyonu
tanis1 alan bu olgumuz, seyrek goriilen bu hastaligin erken tani ve uygun
tedavi ile hayat1 tehdit edebilecek ciddi komplikasyonlarin 6nlenebileceginin
vurgulanmasi amaciyla sunuldu.

Anahtar kelimeler: yenidogan, konjenital glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu, ishal,
dehidratasyon.

Konjenital glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu
hayat1 tehdit eden osmotik ishal ile karakterize
seyrek goriilen bir hastaliktir. Sodyum/glukoz
kotransport (SGLTI) genindeki mutasyonlara
bagli gelisir. Yenidogan doneminden itibaren
sik, bol sulu ishale, agir hipernatremik
dehidratasyona ve metabolik asidoza yol agar.
Glukoz ve galaktoz icermeyen fruktoz temelli
mama ile beslenme, ishal bulgularinin hizla
diizelmesini saglar.!* Bu yazida ishal ve agir
hipernatrmik dehidratasyon nedeniyle basvuran
ve glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu tanisi alan
bir yenidogan olgusu sunulmustur.

Vaka Takdimi

Yirmi yasindaki annenin birinci gebeliginden,
zamaninda, sezaryan ile 3000 gr agirliginda dogan
erkek bebek dogdugundan beri ishali olmasi
nedeniyle dogum sonrasi 24. glinde hastanemize
yatirildi. Anne-baba arasinda akrabalik olmayan
hastanin Oykiisiinden, dogum sonras: 14.
giinde ishal ve hipernatremik dehidratasyon
nedeni ile bes giin hastaneye yatirilarak tedavi
edildigi, ancak taburcu olduktan iki giin sonra
hipovolemik sok bulgulari ile yeniden hastaneye

bulgular1 diizelen hasta kronik ishal etiyolojisi
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arastirilmak iizere hastanemiz yenidogan yogun
bakim {initesine yatirildi.

Fizik muayenesinde; ikinci derece dehidratasyon
bulgular: olan hastanin sistem bulgular:
dogaldi. Serum sodyum diizeyi 160 mEq/L
saptanan hastanin oral beslenmesi kesildi
ve intravendz sivi tedavisi ile hidrasyonu
diizeldi. Hastanin kronik ishal etiyolojisine
yonelik incelemelerinde diski mikroskopisi
normaldi, diskida parazit, rotavirus antijeni ve
adenovirus antijeni negatifti. Hasta anne siitl
ile beslenirken yapilan tetkiklerinde diskida
sodyum, potasyum, klor diizeyleri normal,
diski pH’1 6 ve digkida rediiktan madde negatif
saptandi. Tiroid fonksiyon testleri, serum
immiinglobiilin diizeyleri, serum ¢inko diizeyi,
ter testi, abdominal ultrasonografi bulgulari
normaldi.

Hasta anne siitii ile beslendiginde sulu diski
sayisinda artis ve kilo kaybi gézlendi, metabolik
asidoz ve hipernatremi gelisti. Enteral beslenmesi
kesildiginde ishali ve hidrasyonu diizelen
hastada osmotik ishal diisiiniildii. Laktozsuz ve
tam hidrolize mamayla beslenme denendi, ancak
enteral beslenmenin artirilmasi ile giinde 8-10
kez olan bol sulu ishalinin tekrarladig goriildi.
Hastaya 6sefagogastroduoduodenoskopi yapildi,
normal saptandi. Duodenum biopsisinde
patoloji saptanmadi. Bu bulgularla konjenital
glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu diisiiniilerek
fruktoz temelli mama ile beslenme baslandi.
Ishali diizelen ve kilo alimi gozlenen hastanin
konjenital glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu
tanist dogrulandi. Hasta 52. giinde, fruktoz
temelli mama ile beslenmesi diizenlerek taburcu
edildi. Hastanin {g¢ilincii aydaki poliklinik
kontroliinde viicut agirligi 5640 g (25-50.
persentil), boyu 57 cm (75. persentil) saptandi,
néromotor gelisimi yasi ile uyumluydu.

Tartisma

Konjenital glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu
enterositlerde glukoz ve galaktoz emilimindeki
bozukluga bagli gelisir. Anne siitiinde bulunan
laktoz bagirsak fircamsi kenar epitelinde laktaz
enzimi ile hidrolize edilir, glukoz ve galaktoz
ortaya cikar. Glukoz ve galaktoz sodyum bagiml
glukoz tasiyici (transporter) proteini 1 (SGLT
1) ile bagirsak fircamsi kenar mukozasindan
tasinir ve enterositlerde birikir. 22q13.1
kromozomunda bulunan SGLT 1 geninin
mutasyonlar: sonucunda glukoz ve galaktoz
bagirsak liimeninden emilemez ve osmotik
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ishale neden olur. Kolona gecen glukoz ve
galaktoz kolonik bakteriler tarafindan fermente
edilir ve kisa zincirli yag asitleri olusur. Bu
nedenle diski yagl ve asidiktir.l4

Yasamin ilk giinlerinden itibaren baslayan
sik, bol sulu, agir ishal, hipernatremik
dehidratasyon ve metabolik asidoz konjenital
glukoz-galaktoz malabsorpsiyonunun tipik
bulgularidir. Enteral beslenme kesildiginde
ishalin kesilmesi karakteristiktir. Ishalin
laktozsuz veya tam hidrolize formiil mama
ile beslenirken diizelmeyip fruktoz iceren
formiil mama ile beslenmeyle hizla diizelmesi
tanisaldir. Diskida rediiktan madde pozitif
saptanir. Ince bagirsak biyopsisi mukozal
yapt bozulmadig: i¢in normaldir.3-° H, nefes
testi, oral glukoz tolerans testi ve jejunal
perflizyon c¢alismalari ile glukoz, galaktoz ve
fruktoz emilimlerinin Sl¢iilmesi giiniimiizde
pek kullanilmayan tanisal testlerdir.19-12 SGLT1
geninde ¢ok sayida mutasyon bildirildigi icin
gen mutasyon incelemesi taninin dogrulanmasi
i¢in gerekli goriilmemektedir.® Bizim olgumuzun
da dogumdan itibaren baslayan agir ishal
ve ishalin yol ac¢tig1 agir dehidratasyon ile
metabolik asidozu vardi. Diskinin mikrobiyolojik
incelemeleri ile diski elektrolitleri normaldi.
Enteral beslenme kesilip, intraven6z sivi
tedavisi verildiginde diizelen ishalin anne siitii
ile beslenmeyle yeniden baslamasi nedeniyle
ishalin osmotik ishal oldugu diistinildd.
Olgumuzda da laktozsuz ve tam hidrolize mama
ile beslenme sonrasi da devam eden ishalin
sadece fruktoz iceren mama ile beslendikten
sonra hizla diizelmesi sonucu, hastaya konjenital
glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu tanisi kondu.
Osefagogastroduoduodenoskopi bulgularinin ve
duodenum biopsisinin normal olmasi da taniy1
destekledi. Digkida rediiktan maddenin negatif
olmast test yapilirken enteral beslenmenin kisa
siire 6nce baslanmis olmasina ve hastanin yeteri
kadar anne siitii almamis olmasina baglandi.
Hastanin anne siitii ile beslenmesi kesildigi
icin test tekrarlanmadi.

Erken tani almamis ve uygun tedavisi yapilmamis
konjenital glukoz-galaktoz malabsorpsiyonu
vakalarinda, bliylime gelisme geriliginin yani
sira hiperkalsemi, nefrokalsinozis, nefrolitiyazis,
renal tiibiiler disfonksiyon, hipernatremi ve agir
dehidratasyona bagli bacaklarda gangren gibi
komplikasyonlarin gelistigi bildirilmistir.>13-14
Al-Lawati ve arkadaslari!®> glukoz ve galaktoz
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icermeyen mama temin edilemedigi i¢in iki yil
hastanede yatarak parenteral niitrisyon alan,
¢ok sayida kateter enfeksiyonu geciren, riketse
bagli sag femur kirig1 gelisen, nefrojenik diyabet
insipid gelisen ve sonunda sepsis nedeniyle
kaybedilen bir olgu bildirmislerdir.

Erken donemde konjenital glukoz-galaktoz
malabsorpsiyonu tanisi alan hastalarda prognoz
iyidir. Yenidogan ve erken siit ¢ocuklugu
doneminde sadece fruktoz iceren mama ile
beslenme Onerilir. Hastalar biiytidiik¢e az
miktarda glukozu tolere edebilirler.3.° Ek
besinlere gecis doneminde glukoz ve sukroz
icerigi fazla olan seftali, muz, tatli patates,
bezelye, misir gibi besinlerden kaginilmalidir .
Elma piiresi, armut, havug, yesil fasulye, kabak
gibi fruktoz icerigi yiiksek besinlerin tiiketilmesi
onerilir. Hastalarin gastrointestinal yakinmalari
izlenerek beslenmelerine et, yumurta ve
tatlandirict olarak bal eklenebilir. Hastalarin
diyetinin diizenlenmesi agisindan aile egitimi
tedavinin temelini olusturur.3

Burada, erken dénemde konjenital glukoz-
galaktoz malabsorpsiyonu tanist alan ve uygun
diyet ile tedavi plani yapilarak sorunsuz olarak
izlenen bir olgu sunulmustur. Seyrek goriilen
bu hastaligin klinik bulgularla tanisinin
kolaylikla konabilecegi ve uygun tedavi ile
hayat1 tehdit edebilecek ciddi komplikasyonlarin
Onlenebilecegi vurgulanmistir.
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