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MEDIKAL BILGILENDIRME SAYFASI

TANYALCIN TIP LABORATUVARI

Galaktozemi

Yapilmas: Gereken Metabolik pediatrist ile baglantiya gegmek
Metabolik pediatrist ile konusulacaklar:
e Laboratuvar sonucunun degerlendirilmesi ile ilgili
Yanhs pozitiflik

e Sik

e Kismi GALT eksikligi gosteren varyantlar

e Transfiizyon, 1si, beklemis kan gibi gevresel faktérler
Ailenin gozden gegirilmesi Hastanin durumu kontrol altina alindiktan
(hiperbilirubinemi vs.) sonra ailenin metabolik pediatrist tarafindan
acil yakin takibi onemlidir.
NICU Yenidoganlarda transfiizyon sonrasi alinan kanlarda tarama ile
ilgili yorumlar dogru olarak yapilamayabilir.
KLINIK OZET Galaktozemi GALT enziminin defektli aktivitesinin
otozomal ressesif kalitildigi bir hastaliktir. Yenidoganlar
asemptomatiktir fakat hiperbilirubinemi veya £.co/i sepsisi geligebilir.
Eger taranmadan ve tedavi edilmeden birakilirsa ileri bebeklik
déneminde beslenememe, gelisme geriligi, karaciger disfonksiyonu ve
mental retardasyon gibi semptomlar belirmeye baslar. Eksiklik olan .
bebekler klinik duruma gére hayat boyu galaktoz ve laktoz kisitlamasi, :
bakim ve takip gerektirir. Insidans = 1/30.000 tim etnik gruplar :
etkiler.
KLINIK BEKLENTILER Eger acil tedavi edilirse, galaktozemili
bebekler normal gelismelerini tamamlarlar. Gelisme geriligi tedavi
edilen bebeklerde bile gozlenebilir.

Kaynaklar' Genetests: www.genetests.com
OMIM: www.ncbi.nlm.nih.gov/sitesentrez?2db=OMIM
ACT Sheets: www.acmg.net/resources/policies/ACT/condition-analyte-links.htm
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