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Galaktoséemie

» dédi¢na porucha metabolismu sacharidu,
konkréetne metabolismu galaktozy

* autozomalne recesivni geneticke onemocneni

 castecny Ci uplny deficit nekterého enzymu
ucastniciho se metabolismu galaktozy



Historie

1917 - galaktosémie poprvé podrobne popsana
némeckym |lékafem Friedrichem Goppertem

1965 — popsana varianta Duarte americkym veédcem
Ernestem Beutlerem

1966 - tzv. Beutlertiv test pro screening galaktosémie
1994 - americky lékar Louis J. Elsas

—oznaceni alel GaD

—vztah genotypu k mife zachovani aktivity GALT



Galaktoza

* monosacharid
* soucast laktozy

e v lidském téele

HO —
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D-galaktosa

— zdroj energie (glykolyza)
— syntéza glykolipidu, proteoglykanu a

glykoproteinu

— synteza laktozy v mlecne zlaze kojicich zen
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Galaktoséemie

* Priciny klinickych projevu
— hromadeni galaktozy
— hromadeéni galaktoza-1-fosfatu
— metabolity galaktozy (galaktitol, galaktonat)

* 3 typy

— dle postizeného enzymu
— ruzna zavaznost, patologie a vyskyt



Typy galaktosemie

+ Galaktosémie typu |

— deficit enzymu galaktoza-1-fosfaturidyltransferazy
(GALT)

* Galaktosémie typu Il
— deficit enzymu galaktokinazy (GALK)

« Galaktosémie typu lli
— deficit enzymu UDP-galaktoza-4-epimerazy (GALE)



Novorozenecky screening

* |ze odhalit vsechny 3 typy galaktosemie

* pouze v nekierych oblastech Evropy a
Ameriky - v CR se neprovadi

www.fppt.info



Novorozenecky screening
Postup vysetreni
stanoveni metabolitu (galaktozy a galakt6za-1-

P) v krvi

enzymaticka aktivita GALT pomoci Beutlerova
testu (prip. i aktivita GALK a GALE)

kvantitativni stanoveni koncentraci galaktozy a
galaktoza-1-P

kazdy typ galaktosémie ma jiné hodnoty a jiné
poméry hladin koncentraci metabolitu v krvi



Novorozenecky screening

PRO PROTI

* brzké stanoveni diagnozy symptomy drive nez vysledky

« vCasné zahajeni léCby az 87 % pac falesné

* mensi stres rodic pozitivnich

e po krevni trasfuzi falesne
negativni

* dlouhodobé komplikace |
pres vCasne zahajeni leCby

 financni naklady

* nizka incidence galaktosémie
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Galaktosemie typu |

» deficit enzymu galaktoza-1-fosfaturidyltransferazy
(GALT)

A ALE AN 4

» vyskyt 1 : 30 000 — 60 000 zive narozenych deti

» Dva podtypy
— Klasicka galaktosémie — uplny deficit GALT
— Duarte galaktosémie — CcastecCny deficit GALT



Klasicka galaktosémie

* priznaky zahy po narozeni — zahajeni kojeni
« Casné pfiznaky:

odmitani stravy, neprospivani, zvraceni, prujem
— Ikterus, koagulopatie, hepatomegalie,
hepatopatie, katarakta, citlivost ke gram-
negativnim bakteriim (E. coli) — akutni selhani
jater, sepse — smrt

* Dlouhodobé komplikace:
postiZzeni vajeCniku a mozku (fe€ a 1Q)




Primarni ovarialni insuficience
(POI)

patrna jiz po narozeni (zfejmé vznika prenatalne)
nejCaste|Si dlounhodoba komplikace u pacientek
cela skala projevu od primarniho kompletniho
gonadalniho selhani bez rozvoje sekundarnich
pohlavnich znaku az po pfed€asnou menopauzu

rozvoj na podklade hypergonadotropniho
hypoestrogenninho hypogonadismu

— chybi nebo se opozduje pubertalni vyvoj
— amenorea Ci oligomenorea
— snizeni plodnosti



Lécba

kontraindikovano kojeni ..,_“__
kojenecka vyziva: Galactomin 17, Neocate

prisne bezmlecna dieta bez laktozy s
omezenim galaktozy (lactose-free, galactose
restricted)

symptomaticka IéCba komplikaci

Cilove terapeutické koncentrace:
— galaktitol v mocCi pod 200 mmol/mol kreatininu
— galaktoza-1-P v erytrocytech: 0,1 — 0,2 mmol/l



Dietni lécba

* Vylouceni laktozy
— vylouCeni mléeka a mléecnych vyrobku

 Omezeni galaktézy
—volnd &i vazana N
—udténiny, vnitfnosti, papaja ®\ .

GALACTOSAEMIA



Doporuéeni (CR)

Vhodné potraviny
obsahuji
<13 mg galaktézy na 100 g potraviny.



Potraviny s vysokym obsahem galaktozy

* |lusteniny (sQja, hrach, fazole, CocCka), tofu

* vnitrnosti, uzeniny, tlacenky, pastiky

* nektere druhy ovoce (kiwi, ostruziny, fiky)

* rajCatova stava a protlak

» kakao, cokolada, smetanove zmrzliny,
orechy a mandle, skorice ?

* vajecny zloutek W
'iJ (-
ZAKAZANE __;ﬂ‘-
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Potraviny s vyssim obsahem galaktozy

* maslo a margariny, které obsahuji
syrovatku

* nekteré druhy zeleniny (kapusta, kvetak,
ruziCkova kapusta, repa, cukety, zeli,
rajcata)

* nektere druhy ovoce (maliny, jahody,

angrest, meloun, ananas, hroznove vino,
merunky, datle)

OMEZENE



Denni prijem galaktozy

* bezlaktdézova dieta bez omezeni priimu ovoce a
zeleniny: pod 30 mg galaktozy

« strava bohata na ovoce a zeleninu: 54 mg
« endogenni produkce: okolo 1000 mg (dospeli)
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Syr?

« fermentovaneé a dlouho zrajici syry anebo syry s
oky vytvorenymi jistymi druhy bakterii - velmi
nizky obsah laktozy

« emental, Gruyere, vyzraly Cedar, italsky
parmezan, Grano Pranado, Jarslberg

« zarazeni do stravy pacientu s aalaktosémii ie
diskutovano



Prisnost diety ‘

Odbornici se shodli na vylouceni mleka a mlecnych
vyrobku, tedy na vylouceni laktozy.

DoporucCeni ohledné ovoce a zeleniny se ruzni.
Oficialni zdroj obsahu galaktoézy v potravinach chybi.

Neni jasne, kolik vazané galaktozy se v travicim
traktu Cloveka uvolni a vstreba.

Strava pacientu s galaktosémii je mozna zbyte¢né
omezena o nekteré potraviny a tedy i jejich benefity.

Cim pfisnégjsi dieta, tim horsi compliance pacientd.



Prisnost diety

* Prisnost diety urCuje lekar dle zvyklosti daného
metabolického centra.

* Obvykle se dieta dodrzuje pouze v detstvi a u zen
v obdobi pred pocCetim a po dobu tehotenstvi.



Duarte galaktosémie

mirna az asymptomaticka forma galaktosémie
snizeni aktivity enzymu GALT

vyskyt 1 : 4 000 — 5 000 zive narozenych deti
(Castéjsi nez klasicka galaktosemie)
bez klinickych potizi — bez IéCby

Diagnostika
— novorozenecky screening
— rodiCe deti s klasickou galaktosemii



Galaktosemie typu Il

deficit enzymu galaktokinazy (GALK)
velice vzacna

vyskyt méne nez 1 : 100 000 zive
narozenych deti

Klinicky nejméne zavazna — pouze katarakta

lécba: snizeni prijmu galaktozy stravou



Galaktosémie typu lli

deficit enzymu UDP-galakt6za-4-epimeraza (GALE)
vyskyt 1 : 64 000 - 70 000 zive narozenych deti
3 formy

— generalizovana — deficit enzymu ve vSech tkanich

— periferni — deficit enzymu v ery a leu

— prechodna — deficit enzymu v ery a leu a méneé nez 50%
aktivita enzymu u ostatnich bunek

generalizovana forma — projevy akutni i dlouhodobé

(zpozdény rust a vyvoj, poruchy uceni, mentalni

retardace, katarakta, poskozeni jater a ledvin)



Kazuistika

« Zena, 15 let, TH 57,6 kg, TV 170 cm, BMI 19,9 kg/m?

« Manifestace tyden po narozeni - typické priznaky:
— pseudomenstruace -
— vahovy ubytek, neprospivani IL
— Iinfekce mocCovych cest (E. coli)
— konjugovana hyperbilirubinemie
— zacinajici polarni katarakta
— galaktitol v moci p—
— zvysena koncentrace galaktozy a galaktoza-1-P v ery

« Genetické vysetreni potvrdilo klasickou galaktosemii.
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Kazuistika

Prisne bezmlécCna dieta bez laktdzy s omezenim
galaktozy — uprava klinickeho stavu

Umela kojenecka vyziva: Pepti-Junior, Nutrilon Soya,
Pregomin, Galactomin 17

Komplikace:

— katarakta

— retardace recCi — logopedie

— osteopenie — Osteogenon, vapnik, vitamin D

— odklad skolni dochazky, mirny intelektualni deficit
— hypergonadotropni hypogonadismus — estradiol

od unora 2010 - diabetes mellitus I. typu



Kazuistika - shrnuti

Typicky priklad klasicke galaktosemie.
Stav zkomplikovan diabetem.

Prognoza pacientky zavisi na dobré
kompenzaci galaktosemie | diabetu.

Vyhledove pokraCovat v zavedeném
rezimu a predchazet tak komplikacim.



Statnicova otazka

Vrozené metabolicke vady

(fenylketonurie, hereditarni fruktdozova
intolerance, galaktosémie).




Dekuji za pozornost!
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