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A klasszikus galactosaemia a szénhidrat-anyagcsere 6rokletes megbetegedése, amelynek hitterében a legtobb esetben
a galakt6z-1-foszfat-uridil-transzferdz enzim defektusa 4ll. A stlyos klinikai tiinetek mar egy-két nappal a szoptatas
megkezdését kovetSen jelentkeznek: a maj megnagyobbodasa és funkcidézavara, sirgasig, hinyas, hasmenés, ideg-
rendszeri kirosodds, vesekdrosodds, infekcio, szepszis, amelyek megfelel§ diagnézis és kezelés nélkiil akar haldlhoz is
vezethetnek. A betegség 1975 6ta része az Gjsziilottkori tomegsztirésnek, ezért az érintett Gjsziildtteket par napos
életkorban kiemelik, és a kezelés idejekordn bevezetésre keriilhet. A galactosaemia jelenlegi terdpidja az élethosszig
tartandé laktézmentes, galaktdzszegény étrend, amelynek alapja a nagy mennyiségti galaktézt tartalmazo élelmisze-
rek elimindldsa a tiplilkozdsbol. A tomegsziirés és az élethosszig tarté gondozds eredményeként az 1975 6ta kiszrt
galactosaemids betegek megfelel$ diéta mellett j6 szomatomentilis dllapotot érnek el, amely alapjat képezi az 6nallé
felnéttéletvitelnek.
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Diet treatment of classical galactosemia

Classical galactosemia is an inherited disorder of the carbohydrate metabolism, most often caused by the deficient
activity of the enzyme galactose-1-phosphate-uridyltransferase. Classical galactosemia presents in the neonatal period
with life threatening illness after galactose is introduced in the diet. Symptoms and signs include poor feeding, vom-
iting, and diarrhea, weight loss, jaundice, hypotension, cataracts, hepatosplenomegaly, hepatocellular insufficiency,
and encephalopathy. Since 1975 the testing for galactosemia is part of the neonatal screening program in Hungary.
Affected newborns are recognized in the first days of their life, and special diet is introduced immediately. The ther-
apy of galactosemia is the lactose-free and galactose-poor diet for life. As a result of the nationwide newborn screen-
ing and the lifelong medical therapy, early treatment with galactosemia can achieve a normal life without serious
complications.
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Roviditések

G-1-P = gliik6z-1-foszfit; G-6-P = gliikkdz-6-foszfit; G-6-PDH
= gliik6z-6-foszfat-dehidrogendz; GALK = galaktokinaz,
GAL-1-PUT vagy GALT = galakt6z-1-foszfat-uridil-transz-
ferdz; UDP-galaktéz = uridil-difoszfat-galaktéz; UDP-gli-
kéz = uridil-difoszfit-glikéz

A galaktéz metabolizmusiban szerepet jatszé enzimek
valamelyikének 6roklott hianya vagy csokkent mikodése
kovetkeztében a vérben és a szovetekben felszaporodik a

galakt6z-1-foszfit vagy a galaktikol, amely irreverzibilis
modon kdrositja a szerveket, kezeletlen esetben sulyos
szellemi és testi retarddciéhoz vezet [1].

Az id6ben elkezdett taplalasterapids kezeléssel sokszor
teljesen, némely esetben csak részlegesen meg lehet aka-
délyozni a kéros folyamatok kialakuldsat.

A galakt6z a laktoz lebontdsi terméke. A laktoz (anya-
tej, tehén-, kecske-, juhtej, tehéntejalapa tapszerek) a
bélben glitkozra és galaktézra bomlik. A galaktéz uridil-
difosztit-glikézza (UDP-glitkéz) alakul enzimatikus fo-
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ADP = adenozin difosztit; ATP = adenozin trifoszfit; PPI = protinpumpa inhibitor; UDP = uridil-difoszfiz; UTP = uridil-transzferiz

lyamatok révén (1. dbra). Ennck létrejottében hirom
enzim jatszik szerepet:

— galaktokiniz,

— galaktéz-1-foszfat-uridil-transzferaz (GAL-1-PUT),
— uridil-difoszfat-galakt6z-4-epimeraz.

Genetika, incidencia

A galactosaemia autoszomalis recessziv médon Orokls-
dik. Mind az anya, mind az apa klinikai szempontbdl
dontden tiinetmentes, de egyes heterozigota személyek-
nél lehetnek enyhe tiinetek. A kiilonb6z8 orszagokban,
etnikumokban mas és mas a galactosaemia incidencijja,
mig Japanban ez a betegség rendkiviil ritka, egymillié
emberbdl egy galactosaemids, addig hazinkban ez az
arany 1:40 000 [2].

A legsulyosabb a galaktoz-1-foszfit-uridil-transzferiz
(GAL-1-PUT-) defektus. A GALT gén a 9. kromoszé-
man helyezkedik el (9p13), jelenleg koriilbelil 340 mu-
tacidjat ismerjiik. Eurépaban a két leggyakoribb mutacié
a QI88R ésa K285N (a betegek 70%-a) [3]. A genetikai
eltérés meghatirozza a residualis enzimaktivitist, ez
alapjan stlyosabb és enyhébb galactosaemia kiilonithetd
el. Az enyhe formaban (Duarte-varidns) mintegy 50%-os
enzimaktivitdssal rendelkezik a beteg. Az tgynevezett
kett@s heterozigdtik (compound heterozigéta) egyik
génje a klasszikus galactosaemidra, a mdasik a Duarte-va-
ridnsra hajlamosit, és ezdltal a beteg enzimaktivitdsa csak
25%-0s [4]. A residualis enzimaktivitis ismerete segit a
taplalasterapia bedllitdsiban [5].

A galaktokiniz-defektus esetén galactosuria jelentke-
zik, valamint korai cataracta kialakuldsdhoz vezet.

A sziirke hélyog kialakuldsakor a galakt6z a szemlencse
sejtjeibe szdllitédik. Itt magas az aldézreduktiz enzim
koncentracidja, amely egy alternativ galakt6zanyagcsere-
utvonalat generalizal. Ennek kovetkeztében a szemlen-
cse sejtjeiben a galaktézbdl galaktitol (dulcitol) képzd-
dik. A galaktitol szdmdra a sejtmembrin nem dtjarhato,
igy a cukoralkohol a szemlencse sejtjeiben felhalmozé-
dik. Ennek kovetkeztében a sejtek ozmotikus nyomasa
megnd, ami nagy mennyiségi vizfelvételt eredményez.
Ez a szemlencse sejtjeinek duzzadasahoz, majd irreverzi-
bilis kirosodasihoz, cataracta, esetleg vaksig kialakulasi-
hoz vezet. A cataracta kialakulsa laktézmentes és galak-
tozszegény diéta korai bevezetésével és egy életen at vald
betartasaval elkeriilhetS. A galaktokindz-defektus okozta
galactosaemia vildgszerte rendkiviil ritka, gyakorisiga a
népességben 1:1 000 000. Azonban a roma populicié-
ban az incidencia ennek tobbszordse lehet [6].

Az epimerazhiany

A betegség a galaktdztartalmu taplalast kovetGen hyper-
galactosaemidval és galaktosuridval jir. A galakt6z mel-
lett azonban galaktéz-1-foszfit és UDP-galaktéz is fel-
halmozddik a vérben. A szakirodalom koribban a defek-
tus két klinikai megjelenési tipusat kiilonboztette meg.
Az egyik tipus a periférids vagy benignus forma, ahol az
enzimhidny a vorosvértestekre és a fehérvérsejtekre kor-
litozédik, azonban a mdjban, a bdr fibroblastsejtjeiben
és az aktiv lymphocytikban az enzimaktivitds normalis
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szintet mutat. A betegség misik tipusa a stlyos vagy mds
néven generalizalt forma, ahol valamennyi szévetben
hidnyz6 vagy csokkent enzimaktivitast lehet detektalni.
Az el6bbi tipus enyhe, sokszor ki sem mutathat6 tiinete-
ket eredményez, mig az utébbinal a klasszikus galactos-
aemiandl tapasztalhaté, rendkiviil salyos klinikai szimp-
tomak — elhaz6do sirgasdg, taplalasi nehézség, hinyds,
hasmenés, stlyvesztés, hepatomegalia — is megjelenhet.
A betegség periférids formdja szamos etnikumban el6for-
dul, gyakorisaga a kiilonb6z6 populicidokban 1:6700-t6l
1:60 000-ig valtozhat. Ezzel szemben a defektus genera-
lizalt formdja vildgviszonylatban is rendkiviil ritka [7].

Velesziiletett anyagcsere-betegségek
ujsziiléttkori tomegsziirése

Haziankban 1975 ota kotelezd jellegli a velesziiletett
anyagcsere-betegségek Gjsziilottkori tomegszlrése. Kez-
detben két betegséget, a phenylketonuriat és a galactosae-
miat vették be a programba, majd 1984-ben a hypothy-
reosissal, 1989-ben a biotiniddzdetektussal béviilt.
A kiterjesztett tomegszlirési programban 2007 oktébe-
rét8l immdr 26 anyagcsere-betegséget sztirnek. Két koz-
pontban torténik a szlirévizsgilat, az orszig nyugati
felébdl a vérmintik a Semmelweis Egyetem 1. Gyermek-
klinikdjara érkeznek be, az orszag keleti felébsl a Szegedi
Tudominyegyetem Gyermekgyodgyaszati Klinikajara. Al-
taldban az Gjszilott hirom—o6t napos életkordban kerdil
sor a vérvételre, amelynek eredménye néhiny napon be-
lil elérhetévé valik. Galactosaemia esetén azonnal abba
kell hagyni az anyatejes vagy tapszeres taplalast, és galak-
tézmentes tapszerkészitményre kell attérni [8].

A dietoterapia alapelvei

A kezelés célja a szérumgalakt6zszint normalizdldsa, tar-
tésan 10 mg% alatti értéken valé tartisa. Ujsziilottkor-
ban az anyatej és/vagy anyatejpotlé gydgytipszer alkal-
mazasa helyett galaktézmentes tipszert vezetiink be.
A terapia élethosszig tart, amelynek alapja a laktézmen-
tes, galaktézszegény étrend [9].

Sziikséges kizarni minden olyan élelmiszert az étrend-
bdl, amely magas galaktoztartalommal bir, igy elsésor-
ban a tejet, tejterméket, belséségeket, zoldborsot, mus-
kotilyos sz616t. Vannak olyan élelmiszerek, amelyek rej-
tett formdban tartalmaznak galaktézt, példaul galaktoli-
pid (bab, bazasikér, rizs, paradicsom), raffinéz (kakadbab,
kaposztafélék), pektincsoport (agy, vese, mdj, belsGsé-
gek), laktozil-ceramid (bels6ségek) és arabinogalaktdz-
stachi6z-arabinogalaktin (répa, hagyma, fokhagyma,
sparga) formdjaban. Ezekbdl az élelmiszerekbdl szintén
tilos nagy mennyiségben fogyasztani (1. tdblazat).

Néhany alaptejtermék laktéz- és galaktOztartalmat
mutatja be a 2. tdbldzat. Az életkor és a maradék enzim-
aktivitds ismeretében kiszamolhaté a naponta elfogyaszt-
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1. tablazat | Galactosaemiadiétiban tilos és fogyaszthaté élelmiszerek listdja

Tilos élelmiszerek galactosaemia
esetén

Alternativ lehet&ségek

Anyatej Galaktézmentes anyatejpotld

készitmény

Anyatejpotlo és/vagy tejalapti Galaktézmentes gyogytapszer

gyogytapszerek

Szo6jaalapt tipszerkészitmények Galaktézmentes gyogytapszer

Tej, tejpor (tehén, juh, kecske stb.) Novényi tejek: rizstej,

mandulatej, zabtej

Taré -

Joghurt Galakt6zszegény joghurtké-
szitmény

Tejszin Zabtejszin, rizstejszin

Sajt, sajtkészitmények Novényi eredetd sajt, amely

galaktézszegény

Vaj Tejmentes margarin, egyéb
zsiradékok: kokuszzsir,
novényi olajok, zsir

Margarin, amely tejtartalmt Tejmentes margarin

Laktézmentes tejtermékek Tejmentes termékek

Szdjakocka Szinhts

Tofu -

Muskotalyos sz616 Egyéb gytimolesok

Zosldborsé Egyéb zoldségtélék
BelsGségek Szinhas

Az 8sszes olyan feldolgozott
élelmiszer, amely a fent felsorolta-
kat tartalmazza

Tejmentes, sz6jamentes,
belséségmentes valtozatban

Forrds: Somogyi Cs, Kiss E, Milankovics I. Mi a galaktozémia? 2004.
Phare kiadviny

2. tiblézat | Elelmiszerek lakt6z- és galakt6ztartalma

Elelmiszer Laktéztartalom Galaktéztartalom

(mg/100 g (mg/100 g
élelmiszerben) élelmiszerben)

Tehéntej 4400 2200
Tej, laktézmentes 20 1 650
Joghurt 4400 2200
Tejszin 2200 1100
Vaj 600 300
Csokoladé, tej 10 100 5100
Jégkrém, tejes 5200 2 600

Forrds: Acosta PB, Gross KC. Hidden sources of galactose in the envi-
ronment. Eur J Pediatr. 1995; 154(7 Suppl 2): S87-S92.

haté galaktézmennyiség, amely 50-500 mg kozott lehet
(3. tablazat).

Az étrendi megszoritasok mellett a gyogyszerek lak-
téztartalmara is fontos odafigyelni, mivel a legtobb tab-
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lettdzott termék vivGanyaga a laktdz, igy olyan helyette-
sitG terméket célszerl vilasztani, amely lakt6zmentes.
Els@sorban azokndl a gyégyszerkészitményeknél fontos
ez a megkotés, amely hossza tiavon keriil alkalmazasra
(vitaminok, fogamzasgatld stb.) [10].

Elelmiszerek esetében tévhit, hogy a laktézmentes ter-
mékek alkalmasak lennének ebben a diétaban. A laktéz-
mentesség ebben az esetben azt jelenti, hogy a diszacha-
ridkotést felbontjak, de igy a termékben ugyanigy benne
marad a glikéz is és a galakt6z is, Osszességében egydlta-
lin nem csokken a galakt6ztartalma. Ennek megfeleléen
nem illeszthet6 be a diétdba a laktézmentes tej, tejfol,
taré stb. [11]. Pacienseink az élethosszig tartandé diétat
nagy fegyelemmel tartjak be, a diétahiba el6fordulisa
minimalis, mivel olyan aktiv tiinetekkel jar a ,,melléevés”,
amelyet tobb alkalommal nem kovetnek el. Nagy meny-
nyiségii galaktéztartalma étel elfogyasztdsa utdn hasme-
nés, hanyas, gastrointestinalis tiineteket tapasztalnak.

Poétlas

Annak érdekében, hogy hianytiinetek ne alakulhassanak
ki az eliminacios étrend kovetkeztében, a kalciumbevitel-
re fokozott figyelmet kell forditani. A napi sziikséges kal-
ciummennyiséget, amely ugyanannyi, mint egészséges
kortarsaiké, elsGsorban halakbdl, halkészitményekbdl,
olajos magvakbol, kalciummal dusitott asvanyvizekbdl,
galaktézmentes gyodgytipszerekbdl, valamint novényi
tejkészitményekbdl (zabtej, rizstej, mandulatej) lehet
pétolni. Ha ezek mennyisége nem elégséges, vagy felszi-
vodasuk elégtelen, akkor kalciumpétld készitmények
alkalmazasara kertilhet sor. D-vitamin bevitelébdl is
mértékadd az egészséges kortarsaiké. Az elégtelen kalci-
umbevitelre az alkalikus foszfatiz emelkedett értéke utal.

A galaktézszint nyomon kovetése érdekében a bete-
gek rendszeresen szlrépapiros vér- és vizeletmintat kil-
denek a szlir6kézpontokba, ahol a galakt6z- és a galak-
t6z-1-foszfit-szintek monitorizaldsaval lehet ellen&rizni
a diéta megfeleld betartasat. IdGszakos szakorvosi, diete-

3. tablazat | Eletkor-specifikus galaktézbeviteli értékek

Eletkor Napi engedélyezett galaktdézbevitel
(mg)

Csecsemdkor 50-200

Kisgyermekkor 150-200

SerdiilGkor 200-300

Felnéttkor 250-500

Forrds: Schweitzer S, Pryzembel H, Urrrich K, et al. Empfehlung
der Arbeitsgemeinschaft fiir Pidiatrische Stoffwechselstérungen (APS)
zur Behandlung der Galaktosimie. In: Thauer E, Bake G. (eds) Galak-
tosimic. Jubileumsausgabe. Elterninitiative Galaktosimie e. V., Diis-
seldorf, 1998; pp. 21-24.

tikai, pszicholégiai és a trsszakmak szakorvosainak el-
lendrzése sziikséges. Ezen kontrollok soran a lehetséges
szovédmények irdnyaba kell szlrni a beteget, igény sze-
rint megtfelel$ kezelés inditasa sziikséges. A beteg, illetve
csaladtagjainak edukaci6ja kézponti szerepet foglal el az
¢lethosszig tarté gondozason és kezelésen beliil. Megfe-
lel6 diéta mellett a galaktézszint tartésan a céltarto-
manyban tarthat6, amely alapveté a minél jobb szoma-
tomentilis fejlédéshez, hogy a galactosaemids paciens is
teljes értékd életet élhessen [2, 12].

Anyagi tamogatds: A kozlemény megirdsa anyagi timo-
gatisban nem részesilt.

Szerzdi munkamegosztis: A szerzOk egyenld arinyban ja-
rultak hozza a kozlemény elkészitéséhez. A cikk végleges
valtozatat mindharom szerz§ elolvasta és jovahagyta.

Erdekeltségek: A szerz6knek nincsenek érdekeltségeik.
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