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lasik galaktozemi, coğrafi bölgelere göre sıklığı 1:30.000-60.000 ara-
sında değişen, otozomal resesif kalıtılan bir galaktoz metabolizma
hastalığıdır. Olgular doğumda normaldir, sütle beslenmeye başlan-

dıktan birkaç gün sonra yetersiz tartı alımı, beslenme intoleransı, kusma,
ishal ve hipotoni gibi klinik bulgular ortaya çıkmaktadır. Eritrositlerdeki
galaktoz-1-fosfat üridil transferaz (GALT) enzim aktivitesinin azalmış ol-
duğunun gösterilmesi tanıda altın standarttır. GALT geni 9. kromozomun
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ÖÖZZEETT  Galaktozemi otozomal resesif kalıtılan, tedavi edilmediği takdirde hayatı tehdit eden komp-
likasyonlar ile seyreden bir karbonhidrat metabolizması hastalığıdır. Hastalar doğumda normaldir
ve klinik bulgular sütle beslenmeye başlandıktan birkaç gün sonra ortaya çıkar. Hastaların çoğu ye-
tersiz tartı alımı, beslenme intoleransı, kusma, ishal ve hipotoni gibi benzer başlangıç semptomla-
rına sahiptirler, ancak kliniğe başvurularında ya da izlem sırasında farklı bulgularla seyredebilirler.
Özellikle nadir görülen bulgular eşlik ettiği zaman, hastalık daha geç akla getirilir ve tanısı gecike-
bilir. Bu çalışmada, farklı klinik bulgularla tanı konan üç galaktozemi hasta literatür eşliğinde tar-
tışılmıştır. Bu olgulardan ilki; asit ve psödotümör serebri kliniği düşündüren bulgularla, ikincisi;
yaşamın ilk haftası içinde direkt bilirubin artışı olmaksızın karaciğer enzim yüksekliği ile, üçüncüsü
ise eşlik eden hipotiroksinemi varlığı ile izlenmiştir. Hastalığa eşlik eden farklı klinik tabloların bi-
linmesi, erken tanı olasılığını artıracaktır.
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AABBSSTTRRAACCTT  Galactosemia is an autosomal recessive disorder of carbonhydrate metabolism. Un-
treated classical galactosemia usually presents with life-threatening complications. Affected infants
are normal at birth and clinical manifestations develop a few days after the infant has started to have
milk feeds. Most patients initially have similar symptoms like failure to thrive, poor feeding, vomi-
ting, diarrhea and hypotonia, but may also present with different symptoms both at clinical ad-
mission and during follow-up. Galactosemia can be lately suspected and diagnosis can be delayed,
particularly when unusual signs or symptoms are accompanied. In this article, three cases are re-
ported which present with common symptoms of classic galactosemia, but later followed up with
different findings of the disease. Abdominal ascites and concomitant findings of pseudotumor cere-
bri was observed in the first case, while elevated liver enzymes in the first week of life without an
increase of direct bilirubin was detected in the second case. The third case was presented with ac-
companying hypothroxinemia. Recognizing different clinical conditions may increase the possi-
bility of early diagnosis.
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p13 bölgesinde yer almaktadır. Bu bölgede tanımla-
nan çok sayıda mutasyon vardır.1,2 İdrarda indirgen
madde pozitifliği galaktozemi için ne spesifik ne de
sensitivdir. Klinik şüphe varlığında testin pozitifliği
ampirik tedavi başlanmasına ve ileri değerlendirme
yapılmasının tetiklenmesine yol açmaktadır. Yeni-
doğan tarama programı ile taranan yerlerde bile
erken tanı, klinik şüphe varlığında hastalığın akla
getirilmesi ile konulmaktadır. Çünkü bu bebeklerde
tarama sonuçları elde edilene kadar hastalığın ciddi
semptomları ortaya çıkmaktadır. Galaktoz metabo-
lizmasında, eksikliklerinde farklı klinik tabloların
ortaya çıktığı, üç ayrı enzim yer almaktadır. Ga-
laktokinaz (GALK), galaktoz metabolizması yola-
ğındaki ilk enzimdir. GALK eksikliğinin klinik tek
sonucu katarakt gelişmesidir. Uridin difosfo ga-
laktoz 4 epimeraz (GALE) eksikliğinde olguların
çoğunda defekt eritrositlerde lokalizedir. Bu olgu-
larda tipik olarak normal büyüme ve gelişme var-
dır. Ancak, hem eritrosit hem de diğer tüm
dokularda yaygın GALE eksikliğinde, klasik galak-
tozemiye benzer semptomlar görülebilir.1,3,4 GALT
eksikliğinde ortaya çıkan klasik galaktozemi tab-
losu en yaygın ve ciddi olan tipidir. GALT enzim
aktivitesinin kısmi ya da tam eksikliğine bağlı ola-
rak gelişen klinik bulgu ve komplikasyonlar farklı-
lık göstermektedir.1,5 Klasik galaktozemide olgular
aslında benzer başlangıç semptomlarına sahiptirler,
ancak kliniğe başvurularında ya da izlem sırasında
farklı bulgularla seyredebilirler. Özellikle de daha
nadir görülen bulguların eşlik etmesi durumunda
galaktozeminin daha geç akla getirilebilmesi ve ta-
nısında gecikme söz konusu olabilmektedir. Bu ça-
lışmada, klinikte sık rastlanan tipik bulguları
dışında, nadir görülen semptom ve bulguların eşlik
ettiği üç olgu üzerinden galaktozemi tartışılmıştır. 

OLGU SUNUMLARI

OLGU 1

Huzursuzluk, emmede azalma, sarılık, karında şiş-
lik olan 12 günlük kız bebek hastanemize sepsis ön
tanısı ile sevk edildi. Yirmi altı yaşındaki annenin
ikinci gebeliğinden ikinci yaşayan olarak, zamanın-
da, normal spontan vajinal yol (NSVY) ile 3.300 g
ağırlığında doğduğu, doğumdan itibaren anne sütü
ile beslendiği, ilk haftasında sarılık nedeni ile fo-

toterapi uygulandığı öğrenildi. Anne baba arasında
ikinci derece akraba evliliği mevcuttu. 

Fizik muayenede vücut ağırlığı 25-50 persen-
til, boy 50-75 persentil, baş çevresi 10-25 persentil
olup dehidratasyon bulgusu yoktu, hipotonik, le-
tarjik, ön fontanel geniş ve bombe, karın distandü,
karaciğer midklaviküler hatta 3 cm büyüklüğünde
idi. Diğer sistem muayeneleri olağandı. Başvuruda,
biyokimyasında aspartat aminotransferaz (AST):
124 IU, alanin aminotransferaz (ALT): 96 IU, total
bilirubin: 18 mg/dL, direkt bilirubin: 1,6 mg/dL,
direk Coomb’s testi negatif saptandı. Hipotonik, le-
tarjik, fontanelin geniş ve bombe olması üzerine
lomber ponksiyon yapıldı. Beyin-omurilik sıvısı
(BOS) akım hızında belirgin artış olması dışında
BOS’un laboratuvar değerlendirmesinde patolojik
bulgu saptanmadı. TORCH ve hepatit serolojisi
normal bulundu. İzlemde karın distansiyonu gide-
rek artan olgunun batın ultrasonografisinde masif
asit saptandı. Parasentezde asit sıvısı transüda ile
uyumlu idi. Asit ve kolestaz etiyolojisi için yapılan
hepatobiliyer sistem Doppler ultrasonografi ve sin-
tigrafi normal bulundu. İdrarda indirgen madde
pozitif saptandı. Göz muayenesinde nükleer kata-
rakt saptandı. Tandem Mass tarama sonucu total
galaktoz: 143 mg/dL (Normali <10), serbest galak-
toz: 87 mg/dL (Normali <5), galaktoz-1-fosfat 56
mg/dL (Normali <5) saptandı. GALT enzim aktivi-
tesi 0,81 U/g Hb (Normali >3) bulundu. Laktozsuz
diyet başlanması ile bir haftadan sonra aktivitesi
düzeldi, batındaki asit geriledi ve karaciğer fonksi-
yon testleri normale döndü. GALT mutasyon ana-
lizinde en sık görülen Q188R, N314D, S135L
tarandı, ancak bu mutasyonlar saptanmadı.

OLGU 2

Sarılık, fışkırır tarzda kusma ile acil servisimize ge-
tirilen dört günlük kız olgunun, 23 yaşındaki an-
nenin birinci gebeliğinden birinci yaşayan olarak,
37 hafta 6 günlük, NSVY ile 2.800 g ağırlığında
doğduğu, sadece anne sütü ile beslendiği, dördüncü
gününde sarılığının fark edildiği öğrenildi. Anne
baba arasında ikinci derece kuzen evliliği vardı.

Fizik muayenede vücut ağırlığı 10-25 persen-
til, boy 50 persentil, baş çevresi 25-50 persentil,
genel durumu iyi, dehidratasyon bulgusu yoktu, to-
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puğa kadar ikterik görünümde, karaciğer midkla-
viküler hatta 3 cm büyüklüğünde idi. Diğer sistem
muayeneleri olağandı. Karaciğer fonksiyon testleri
AST: 489 IU, ALT: 271 IU saptandı. Total bilirubini
18,7 mg/dL, direkt bilirubin: 0,76 mg/dL, direkt Co-
omb’s testi negatif idi. Fototerapi başlanan olgunun
izleminde genel durum bozukluğu ve sepsis kliniği
gelişti. Başlangıçta saptanan karaciğer fonksiyon
testlerindeki yükseklik artış gösterdi ve direkt bili-
rubin değeri de arttı. Sepsis kliniğindeki olguda me-
tabolik hastalık da ayırıcı tanıda düşünüldüğü için
anne sütü ile beslenme kesildi. Kan kültüründe:
Escherichia coli üredi. İdrarda indirgen madde po-
zitifliği saptandı. Göz muayenesi normaldi. Tandem
Mass tarama sonucu total galaktoz: 9,7 mg/dL (Nor-
mali <10), serbest galaktoz: 5,5 mg/dL (Normali <5),
Galaktoz-1-fosfat 4,2 mg/dL (Normali <5) saptandı.
GALT enzim aktivitesi 0,24 U/g Hb (Normali >3)
bulundu. Laktozsuz diyet başlanmasından bir hafta
sonra aktivitesi düzeldi, karaciğer fonksiyon test-
leri normale döndü. GALT mutasyon analizinde
N314D homozigot mutasyonu saptandı.

OLGU 3

Hâlsizlik, emmede azalma, sarılık ve göbek kana-
ması olan 11 günlük kız bebek sepsis ve kolestaz
düşünülmesi üzerine hastanemize sevkle getirildi.
Yirmi yedi yaşındaki annenin ikinci gebeliğinden
birinci yaşayan olarak, zamanında, 3.000 g ağırlı-
ğında doğduğu, sadece anne sütüyle beslendiği öğ-
renildi.

Fizik muayenede vücut ağırlığı 10-25 persen-
til, boyu 50-75 persentil, baş çevresi 75 persentil,
ikterik görünümde, dehidratasyon bulgusu yoktu,
karaciğer midklaviküler hatta 3 cm büyüklüğünde,
sert olarak ele geliyordu ve hafif hipotonisitesi dı-
şındaki diğer sistem muayeneleri normaldi. Total
bilirubin 12,5 mg/dL, direkt bilirubin 8,5 mg/dL, di-
rekt Coomb’s testi negatif, AST: 157 IU/L, ALT: 78
IU/L, gama glutamil transferaz (GGT): 33 IU/L, al-
kalen fosfataz (ALP): 314 IU/L, idrarda indirgen
madde üç kez negatif saptandı. Göz muayenesi nor-
mal saptandı. Tiroid stimülan hormon (TSH): 4,69
IU/mL (N: 1-38), total T4: 3,66 ng/dL (N: 6,2-22),
serbest T3: 1,19 pg/mL (N: 1,8-4,6), serbest T4: 1,02
ng/dL (N: 2-5,3) bulundu. Total galaktoz: 12,7 mg/dL

(Normali <10), serbest galaktoz: 113,6 mg/dL (Nor-
mali <5) saptandı, GALT enzim aktivitesi düşük bu-
lundu. Laktozsuz mama ile beslenmeye başlandı.
Geçici hipotiroksinemi pediatrik endokrinoloji ta-
rafından izlem altına alındı. GALT mutasyon ana-
lizinde Q188R homozigot mutasyonu saptandı.

TARTIŞMA

Galaktozemide çok sayıda mutasyon tanımlanmakla
beraber en sık görülen mutant alleller Q188R,
K285N, S135L ile duarte allel olan N314D’dir. DNA
analizi ile yaygın mutasyonlar saptanabilir, ancak
çok sayıda GALT mutasyonu olduğu için negatif
sonuç galaktozemi tanısını ekarte ettirmez.6 Klasik
galaktozemide fenotip ile genotip arasında korelas-
yon olup olmadığı ile ilgili veriler çelişkilidir. Bir
çalışmada, metabolik kontrol ve sosyodemografik
özelliklerden bağımsız olarak, homoallelik Q188R
mutasyonu olanlarda, heteroallelik Q188R olanlara
göre IQ skorları daha düşük saptanmıştır.7 Bununla
beraber diğer çalışmalarda, kognitif fonksiyonlarda
kayıp, nörolojik bulgular ve ovaryan yetmezlik yö-
nünden genotiple fenotip arasında korelasyon sap-
tanmamıştır.8,9 Bundan dolayı klasik galaktozemili
bireylerde mutasyon analizi, tedavi ve prognoz için
yol gösterici değildir. Birinci olguda, klasik galak-
tozemide sık karşılaşılan klinik bulgulardan farklı
olarak, daha nadir görülen masif asit ve psödotü-
mör serebri düşündüren bulgular vardı. Bu olgu sık
rastlanan mutasyonlar yönünden tarandığında mu-
tasyon saptanmadı. Bu durum olgudaki klinik tab-
loya yol açan farklı bir mutasyonun varlığını ve
fenotip-genotip korelasyonu ile ilgili tartışmaları
akla getirmiştir. 

Olgularımızın ilk başvurularında patolojik dü-
zeyde indirekt bilirubin artışları mevcut olup, bu
bebekler fototerapi almış ve anne sütüyle beslen-
meye devam etmişlerdi. Olgularda daha sonra
emmede bozulma, beslenme problemi gibi galak-
tozemi de görülen nonspesifik bulgular ortaya
çıkmış ve ardından giderek genel durumları bo-
zulmuştu. Ciddi düzeyde indirekt bilirubin yük-
sekliği ile başvuran olgularda idrarda indirgen
madde bakılmasının, galaktozeminin erken tanı-
sında ve genel durum bozulmadan diyete başlan-
masıyla ciddi komplikasyonların önlenmesinde



yararı olabilir.10 Birinci ve ikinci olguda galakto-
zemi nedeni ile mortaliteyle sonuçlanabilecek ağır
klinik komplikasyonlar gelişmişti, iki olguda da id-
rarda indirgen madde pozitif saptanmıştı. Üçüncü
olguda ise üç kez tekrarlanan idrarda indirgen
madde testi negatif bulunmuş, ancak bu olgunun
kliniği ilk iki olgudan daha hafif seyretmişti. İd-
rarda indirgen madde bakılması tanıda ne sensitiv
ne de spesifik olmamakla beraber, bizim olguları-
mızda ölümle sonuçlanabilecek ağır klinik bozuk-
luk gelişenlerde indirgen madde pozitif saptandığı
için, GALT enzim aktivitesi sonuçları çıkana kadar
profilaktik tedavi başlanmasında önemli yol göste-
rici olduğu düşünüldü. 

Klasik galaktozemide hastalığın bulgu ve
semptomları, yenidoğan dönemindeki çoğu hasta-
lıkta olduğu gibi nonspesifiktir. En çok karşılaşılan
klinik bulgulardan sarılık %74, kusma %47, hepa-
tomegali %43, büyüme geriliği %29, zayıf bes-
lenme %23, letarji %16, ishal %12, sepsis %10
sıklıkta görülürken, daha az sıklıkta karşılaşılan
bulgular ödem, asit, fontanel gerginliği, ensefalo-
pati, konvülziyon, kanama bozukluğuna bağlı eki-
moz ve kanamalardır.11 Ülkemizde retrospektif
olarak 22 galaktozemi hastasının gözden geçirildiği
bir çalışmada, olguların %100’ünde hepatomegali,
%86’sında sarılık (%63 indirekt, %36 direkt),
%77’sinde kusma, %68’inde nükleer katarakt sap-
tanmıştır. E. coli sepsisi 10 olguda saptanırken, bir
olguda purpura fulminans, bir olguda hemofagosi-
toz, bir olguda da uzun QT sendromu saptanmış-
tır.12

Sarılık, karaciğer fonksiyon testlerinde bozuk-
luk, hepatomegali hepatoselüler hasarlanmaya
bağlı olarak genellikle ilk haftadan sonra ortaya
çıkar. Hemoliz de sarılığın ortaya çıkmasına kat-
kıda bulunur. Başlangıçta indirekt hiperbilirubi-
nemi vardır, hepatoselüler hasarlanmaya bağlı
olarak ikinci haftadan itibaren direkt bilirubin ar-
tışı görülür. Birinci ve üçüncü olgu ikinci hafta-
sında, ikinci olgu ise ilk haftasında genellikle ilk
başvuru bulgusu olan indirekt hiperbilirubinemi ile
hastanemize kabul edilmişti. İkinci olguda dör-
düncü günde direkt bilirubin artışı olmadan hepa-
toselüler hasarı yansıtan karaciğer enzim yüksekliği
vardı. Klinik durumu hızlıca kötüleşip, septik tab-

loya girdikten sonra saptanan direkt bilirubin ar-
tışı ile galaktozemiden şüphelenilerek idrarda in-
dirgen madde taraması yapıldı. İdrarda indirgen
madde pozitif saptandı ve diyet tedavisi başlandı.
Olgunun yaşamını tehdit eden ağır klinik bulgula-
rının dramatik olarak düzeldiği görüldü. Bu olgu
ile genellikle ikinci haftadan sonra ortaya çıkan,
hepatoselüler hasarı gösteren bir bulgu olan kara-
ciğer enzim yüksekliğinin, hayatın dördüncü günü
gibi erken dönemde de saptanabileceğine dikkat
çekmek istenmiştir. Direkt bilirubin artışı olmak-
sızın indirekt bilirubinde yükseklik ve karaciğer
enzimlerinde artış olması durumunda galaktoze-
minin akılda tutulması gerektiği ve olguda hayatı
tehdit edecek klinik bozulma gelişmeden müdahale
şansının olabileceği vurgulanmıştır.

Üç olguda da başvuru yakınmaları arasında
emmede azalma, kusma gibi sepsis bulgusu da ola-
bilecek beslenme problemleri vardı. Ancak, konje-
nital metabolik hastalıklarda da sepsisle birliktelik
olabileceği göz önünde bulundurulmalıdır. Galak-
tozemide, sepsise özellikle de E. coli enfeksiyonla-
rına yatkınlık vardır ve genellikle ilk iki hafta
içinde görülebilir. Galaktozemide en sık sepsis et-
keni %76 ile E. coli’dir.13 Üç olgu da sepsis düşün-
dürecek klinik bulgularla getirilmişti, ikinci
olgumuzun kan kültüründe E. coli üremesi saptan-
mıştı. 

Birinci olgumuzun başvuruda sepsis düşün-
düren kliniği ve eşlik eden fontanel bombeliği
üzerine menenjit ön tanısıyla yapılan lomber
ponksiyon (LP)’unda BOS akım hızında belirgin
artış saptandı. Ancak BOS bulguları normaldi, BOS
kültüründe üreme olmadı. Menenjit ön tanısıyla LP
yapıldığından, BOS basıncı ölçümü yapılmamakla
beraber, işlem sırasında BOS akım hızındaki belir-
gin artış dikkat çekici idi. Bu da BOS basıncının
yüksek olduğunu düşündürdü. Bu bulgu ile ilgili li-
teratür incelendiğinde, psödotümör serebrinin
GALK eksikliğinin nadir bir bulgusu olarak sapta-
nabileceği görüldü.14 Psödotümör serebrinin oluş
mekanizmasının, BOS’ta artmış galaktitol konsant-
rasyonu ve buna bağlı artmış onkotik basınç olduğu
düşünülmektedir. İntrakraniyal basınç artışına
bağlı olarak olgular letarjiktir ve santral sinir sis-
temi görüntülenmesinde difüz beyin ödemi var-
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dır.14,15 Olgudaki bu bulgu bizi, galaktozemiye bağlı
gelişen psödotümor serebri tablosu olup olamaya-
cağını düşündürdü. GALK eksikliğinin nadir bir
bulgusu olarak sunulan psödotümör serebri tablo-
sunun, oluş mekanizması dikkate alındığında klasik
galaktozemide de çok nadir bir bulgu olarak görü-
lebileceği düşünüldü.

Klasik galaktozemide korteks tutulumunu ta-
kiben lensin santralinde embriyonik nükleusta
bulanıklaşma başlar, erken diyet başlanmayan ol-
gularda nükleer katarakt gelişir. GALK eksikliğinde
ise belirgin fenotipik özellik lentiküler katarakttır,
ancak nükleer katarakt da görülebilir. Nükleer ka-
tarakt, genellikle bilateraldir ve lenste galaktitol
depolanmasına bağlı olarak genellikle doğumdan
iki hafta sonra görülebilir, ancak doğumda da or-
taya çıkabilir. Bu bulgu diyet tedavisiyle geriler.14

Bizim olgularımızın da birincisinde nükleer kata-
rakt mevcuttu.

Yenidoğan döneminde asit nadir görülen bir
problemdir ve sıklıkla biliyer, üriner ya da şilöz
kaynaklı olabilmektedir. Etiyolojisinde genitoüri-
ner, gastrointestinal, kardiyak, hepatik hastalıklar,
TORCH, parvovirüs enfeksiyonları gibi sistemik
tutulum yapan enfeksiyonlar, kalıtsal metabolizma
hastalıkları olabildiği gibi idiyopatik olarak da gö-
rülebilir.16-18 Galaktozemide asit, beslenme sonrası
hepatoselüler hasara bağlı olarak genellikle yaşa-
mın ikinci haftasından sonra ortaya çıkmaktadır.
Ancak, olgumuzda olduğu gibi asit bulgusu bazen
yaşamın ilk günlerinde de gelişebilmektedir.11,19

Galaktozemili olgularda asit %20 oranında mor-
taliteye yol açan, ciddi ve kötü prognostik bir
bulgudur. Yenidoğan döneminde asit etiyolojisi
araştırılırken galaktozemi de ayırıcı tanıda akılda
bulundurulmalıdır. Birinci olgumuzda başvuruda
batın distansiyonu mevcuttu. Klinik izlemde batın
distansiyonu giderek arttı ve masif asit gelişti. Ye-
nidoğan döneminde asit nedenlerine yönelik tüm
tetkikleri yapıldı. Hem tanısal amaçlı hem de aşırı
batın distansiyonuna bağlı solunum sıkıntısını
azaltmak amacıyla olguya üç kez parasentez ya-
pıldı.

Galaktoz ve metabolitleri karaciğer, beyin,
lens ve böbrek için toksik olup, ovaryum gelişi-
mini de bozabilmektedir. Tedavi edilen ve edil-

meyen her iki grup olguda da katarakt, anormal
nörogelişim, prematür ovaryan yetmezlik görüle-
bilir. Galaktoz ve metabolitlerinin ayrıca tiroid
fonksiyonlarını da etkileyebileceği bildirilmiştir.20

Bunun nedeninin karaciğer kaynaklı olan tiroid
bağlayıcı globulinin yetersiz sentezi olduğu düşü-
nülmektedir. Geçici hipotiroksinemi preterm be-
beklerde sık görülmesine rağmen term bebeklerde
nadirdir. Asfiktik doğum ve respiratuar distres
sendromu gibi durumlarda da term ve preterm be-
beklerde geçici T4 düşüklüğü ile beraber normal
TSH düzeyleri olabilmektedir. Miadında doğan,
asfiksi ya da solunum sıkıntısı olmayan üçüncü ol-
gumuzda geçici hipotiroksinemi saptanmıştı. Bu
olgunun da ilk başvuru yakınması sarılık idi. Kon-
jenital hipotiroidi taraması sırasında hipotiroksi-
nemi saptanan bebeklerde galaktozemi yönünden
de tarama testi yapılması, olası galaktozemi varlı-
ğında ağır klinik bulgular olmadan olguların
erken tespitini sağlayabilir. Ancak, bizim olgu-
muzda olduğu gibi taramada sadece idrarda re-
düktan madde bakılması yeterli olmayabilir.
Olgumuzda üç kez tekrarlanan idrarda redüktan
madde testi negatif idi. Bu nedenle galaktozemi ta-
nısında GALT enzim aktivitesinin gösterilmesi
altın standart testtir.

Klasik galaktozemi hayatı tehdit eden, ancak
erken tanı ile tedavi edilebilen metabolik hastalık-
lardan biridir. Bu olgular yenidoğan döneminde
nonspesifik bulgularla karşımıza gelebilmektedir.
Nadir bulguların gözlendiği klinik seyir tanıda kafa
karışıklığına ve tanının gecikmesine yol açabil-
mektedir. Ülkemizden bildirilen olgu sunumla-
rında da hemofagositik lenfohistiyositoz, purpura
fulminans, vitreus hemorajisi gibi klinik bulgular,
altta yatan galaktozemi hastalığında kliniğin farklı
şekillerde karşımıza çıkabileceğini göstermiştir.21-23

Galaktozemi kliniğinde az rastlanan bulguların bi-
linmesi de hastalığın akla getirilebilmesini sağlar.
Yenidoğan döneminde ölümle sonuçlanabilen,
ancak erken tedaviyle önlenebilir bir hastalık ol-
ması nedeni ile galaktozemide erken tanı çok
önemlidir.24 Laktoz ve galaktoz kısıtlı diyete haya-
tın ilk 10 gününde başlanması ile semptomlar hızla
geriler, karaciğer yetmezliği, sepsis, mental retar-
dasyon ve ölüm önlenebilir.
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