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GİRİŞ

Karbonhidratlar birçok metabolik yol için en 
önemli enerji kaynağıdır. İnsan vücudunda 
bulunan monosakkaritler glukoz, galaktoz ve 
früktozdur. Polisakkarit ise glikojendir. Glu-
koz enerji metabolizmasının en önemli subst-
ratıdır. Diet, glikoneogenezis (primer olarak 
alanin) ve glikojenoliz (karaciğer ve kas do-
kusunda) normogliseminin sağlanmasında en 
önemli glukoz kaynaklarıdır. Glikozdan gliko-
liz ve oksidatif fosforilasyonla ATP sentezi ya-
pılmaktadır. 1

Galaktoz ve früktoz hücre metabolizma-
sının diğer yakıtlarıdır. Galaktoz; süt ve süt 
ürünlerinde bulunan laktozdan (glukoz+ga-
laktoz) sağlanmaktadır. İnfantlar için en önem-
li enerji kaynağıdır. Galaktoz endojen olarak 
glukozdan da sentezlenebilir. Ayrıca galaktoz 
vücut için önemli olan glikolipid, glikoprotein 
ve glikoaminoglikanların yapı taşlarından bi-
ridir. Früktoz; sebze, meyve ve balda bulunan 
sükrozdan (glukoz+früktoz) sağlanmaktadır.

Glikojen metabolizmasındaki bozukluklar 
ise tipik olarak dokularda glikojen depolan-
ması ile karakterizedir. Karaciğerde depolanan 
glikojen glukoz dengesini sağlarken, kas gliko-

jen depoları yüksek yoğunluklu egzersizlerde 
kullanılmaktadır. Karaciğer glikojenozlarında 
hipoglisemi ve hepatomegali gözlenirken, kas 
glikojenolizlerinde egzersiz intoleransı, rab-
domyoliz gözlenmektedir. 2

GALAKTOZEMİ (GALAKTOZ-1-FOSFAT 
URİDİL TRANSFERAZ EKSİKLİĞİ)

Klinik Tanımlama
Galaktozemi, galaktozun glikoza dönüşümü 
ile ilgili yetersizliğe bağlı gelişen bir metabolik 
bozukluktur. Eksik olan galaktoz-1-fosfat uri-
diltransferaz (GALT) enzimidir. Bu enzim, ga-
laktozun glikoza dönüştüğü yolak olan Leloir 
yolağı için çok önemlidir ve galaktoz-1-fosfa-
tın uridilasyonundan sorumludur. Daha sonra 
epimeraz ile UDP glukoza dönüştürülür.3,4

GALT eksikliğinin patolojisi, doğrudan 
rezidual GALT aktivitesi ile alakalıdır. GALT 
genindeki farklı patolojik sekanslar değişik de-
recelerde galaktozemi semptomlarına yol açar. 
Bu bozuk olan proteinin yapısı ile ilgilidir. So-
nuçta, GALT eksikliğine bağlı galaktozemi, 3 
gruba ayrılabilir:
1)  Klasik galaktozemi (enzim aktivitesi %0-1 

arasında),
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tografisi ile belirlenebilir. Bu grup hastalıklar 
genellikle benigndir.
 • Esensiyal pentozüri (L-ksiloz redüktaz ek-

sikliği; DCXR geni): L-ksilüloz artar
 • Beslenme ilişkili pentozüri: Meyve tüketi-

mi sonrası ksiloz ve arabinoz artar
 • L-arabinozüri (arabitol dehidrojenaz ek-

sikliği?): L-arabinoz, L-arabitol artar11
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