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KARBONHIDRAT METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI VE GLIKOJEN DEPO

GiRIS

Karbonhidratlar birgok metabolik yol i¢in en
onemli enerji kaynagidir. Insan viicudunda
bulunan monosakkaritler glukoz, galaktoz ve
fritktozdur. Polisakkarit ise glikojendir. Glu-
koz enerji metabolizmasinin en 6nemli subst-
ratidir. Diet, glikoneogenezis (primer olarak
alanin) ve glikojenoliz (karaciger ve kas do-
kusunda) normogliseminin saglanmasinda en
onemli glukoz kaynaklaridir. Glikozdan gliko-
liz ve oksidatif fosforilasyonla ATP sentezi ya-
pilmaktadir. !

Galaktoz ve friiktoz hiicre metabolizma-
sinin diger yakitlaridir. Galaktoz; siit ve siit
triinlerinde bulunan laktozdan (glukoz+ga-
laktoz) saglanmaktadir. Infantlar igin en 6nem-
li enerji kaynagidir. Galaktoz endojen olarak
glukozdan da sentezlenebilir. Ayrica galaktoz
viicut i¢in dnemli olan glikolipid, glikoprotein
ve glikoaminoglikanlarin yap: taslarindan bi-
ridir. Friiktoz; sebze, meyve ve balda bulunan
stikrozdan (glukoz+friiktoz) saglanmaktadir.

Glikojen metabolizmasindaki bozukluklar
ise tipik olarak dokularda glikojen depolan-
mast ile karakterizedir. Karacigerde depolanan
glikojen glukoz dengesini saglarken, kas gliko-
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jen depolar yiiksek yogunluklu egzersizlerde
kullanilmaktadir. Karaciger glikojenozlarinda
hipoglisemi ve hepatomegali gozlenirken, kas
glikojenolizlerinde egzersiz intoleransi, rab-
domyoliz gozlenmektedir. 2

GALAKTOZEMi (GALAKTOZ-1-FOSFAT
URIDIL TRANSFERAZ EKSIKLIiGi)

Klinik Tanimlama

Galaktozemi, galaktozun glikoza doniistimii
ile ilgili yetersizlige bagl gelisen bir metabolik
bozukluktur. Eksik olan galaktoz-1-fosfat uri-
diltransferaz (GALT) enzimidir. Bu enzim, ga-
laktozun glikoza déniistiigii yolak olan Leloir
yolagi i¢in ¢ok dnemlidir ve galaktoz-1-fosfa-
tin uridilasyonundan sorumludur. Daha sonra
epimeraz ile UDP glukoza doéntistiriiliir.>*

GALT eksikliginin patolojisi, dogrudan
rezidual GALT aktivitesi ile alakalidir. GALT
genindeki farkl patolojik sekanslar degisik de-
recelerde galaktozemi semptomlarina yol agar.
Bu bozuk olan proteinin yapis ile ilgilidir. So-
nugta, GALT eksikligine bagl galaktozemi, 3
gruba ayrilabilir:

1) Klasik galaktozemi (enzim aktivitesi %0-1
arasinda),
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tografisi ile belirlenebilir. Bu grup hastaliklar

genellikle benigndir.

Esensiyal pentoziiri (L-ksiloz rediiktaz ek-
sikligi; DCXR geni): L-ksiliiloz artar
Beslenme iliskili pentoziiri: Meyve tiiketi-
mi sonrasi ksiloz ve arabinoz artar
L-arabinoziiri (arabitol dehidrojenaz ek-
sikligi?): L-arabinoz, L-arabitol artar"!

KAYNAKLAR

1.

Kishnani PS, Chen YT. Defects in Metabolism of
Carbohydrates. In: Kliegman RM, Stanton BE St
Geme III JW, Schor NE Behrman RE (eds). Nelson
Textbook of Pediatrics (20st ed). Philadelphia: Else-
vier, 2016: 715-737.

Kanungo S, Wells K, Tribett T, EG Areeg. Glycogen
metabolism and glycogen storage disorders. Ann
Transl Med 2018; 6(24):474.

Demirbas D, Brucker W], Berry GT. Inborn Errors
of Metabolism with Hepatopathy. Pediatr Clin N
Am. 2018; 65: 337-352.

QI X, Tester RE. Fructose, galactose and glucose-In
health and disease. Clinical Nutrition ESPEN 2019;
33:18-28.

Demirbas D, I.Coelho A, Rubio-Gozalbo ME, T.Ber-
ry G. Hereditary galactosemia. Metabolism Clinical
and Experimental 2018; 83: 188-196.

1230

6.

10.

11.

12.

13.

Saudubray JM, Baumgartner MR, Walter ] Eds. In-
born Metabolic Diseases Diagnosis and Treatment.
6th Edition. Berlin, Heidelberg; Springer; 2016. p.
161-168.

Tran C. Inborn Errors of Fructose Metabolism.
What Can We Learn from Them? Nutrients 2017,
9,356; doi:10.3390/n1u9040356.

Weins DA, Steuerwald U, Se Souza CFM, Derks TG]J.
Inborn Errrors of Metabolism with Hypoglycemia.
Pediatr Clin N Am 2018; 65: 247-265.

Kanungo S, Wells K, Tribett T, El-Gharbawy A. Gl-
ycogen metabolism and glycogen storage disorders.
Ann Transl Med 2018; 6(24):474.

Amanvermez R, Avcl B. Marks Tibbi Biyokimyanin
Esaslar1 Klinik Yaklagim. Ikinci baski. Istanbul:fs-
tanbul Medikal Saglik ve Yaymncilik Hiz. Tic. Ltd.
Sti.;2017. p. 352-355.

Zschocke ], Hoffmann GF. Vademecum Metaboli-
cum Diagnosis and Treatment of Inherited Metabo-
lic Disorders. 3 Edition. Friedrichsdorf, Germany;
Nutricia; 2011.p.86-87.

Canani RB, PezZella V, Amoroso A, C Tommaso,
Di Scala C, Passariello A. Diagnosing and Treating
Intolerance to Carbohydrates in Children. Nutrients
2016, 8, 157; doi:10.3390/nu8030157.

Koch H, Weber YG. The glucose transporter type 1
(Glut 1) syndromes. Epilepsy&Behavior 2019; 91:90-
93.





