Orijinal Soru: Klinik Bilimler 169

169 Bes aylik erkek bebek kusma, terleme ve cevreye ilgisizlik sikayetleri ile getiriliyor. Oykusiinden anne siitii yetmedigi i¢in son bir
aydir ek gidalara baslandigi, beslenmesine taze meyve suyu ve seker eklendigi 6greniliyor. Eslik eden semptomlari
sorgulandiginda atesinin olmadigi, son 2-3 gundur kusmaya basladigi ifade ediliyor. Muayenesinde karaciger buyukligu olan
bebegin, laboratuvar tetkiklerinde hipoglisemi, karaciger enzimlerinde artis, idrarda glikozuri, proteintari ve aminoasiduri
saptaniyor.

Bu hastadaki en olasi tani asagidakilerden hangisidir?

A) Galaktokinaz eksikligi

B) Galaktoz-1-fosfat tridil transferaz eksikligi
C) Fruktokinaz eksikligi

D) Aldolaz B eksikligi

E) Uridin difosfat galaktoz-4-epimeraz eksikigi

Dogru Cevap:D

DERS NOTLARIMIZDAN REFERANSLAR

(Bu referanslar; soru kitabi Tim Tus Sorulari, Kamp notlarimiz ya da non spesifik slaytlardan DEGIL, iLGiLi NOTLAR
sadece gunncel ders notlarimizdan verilmistir. Bu notlar1 subelerimizde kolayca edinip, referanslari
kontrol edebilirsiniz.)
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e Glukozdan galaktoz yapamadiklariigin galatozsuz divet dedil, galaktozdan fakir diyet
onerilir. Clnkl galaktoz beyindeki proteinlerin yapi tagidir.

FRUKTOZ METABOLIZMASI BOZUKLUKLARI

» Serbest fruktoz meyve, sebze ve balin ana maddesidir. Esas olarak karacider ve daha
az oranda barsak ve bébreklerde metabolize olur. Fruktoz metabolizmasinda baslica
yol, fruktozun fruktokinaz enzimi ile fruktoz-1-fosfata, bunun da fruktoz-1-fosfat aldolaz
etkisiyle gliseraldehid ve dehidroksiaseton fosfata déniismesidir. Daha sonra bu triozlar
ya pirlivata dénlserek sitrik asid siklusuna, ya da glukoz veya glikojene déndslr.

e Fruktoz metabolizma hastaliklar otozomal resesif gecer.
Esansiyel (Benign) Fruktoziiri:
o Otomozal resesif gecisli, fruktokinaz eksikligi ile ortava gikan nadir bir hastaliktir.

Enzim eksikligi esas olarak karacidier ve ek clarak barsak ve bébrek korteksindedir.

e Klinik bulguya neden olmaz (biriken fruktozun %90 yad dokusunda fruktoz-6-
fosfat ile metabolize olur).
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Herediter Fruktoz illtoleransu

¢ Fruktoz 1-P aldolaz (Fruktaldolaz=Aldolaz B) eksikligine badl otozomal resesif
gegcisli bir hastaliktir,

e Fruktoz igeren besinlerin alinmasi ile triozlara dénigsemeyen fruktoz-1-fosfatin
dokularda birikimi, karaciger ve bobrekte toksik etkiye neden olur.

e Hepatositlerde biriken fruktoz-1-fosfatin glikojenoliz ve glukoneogenez igin enzim
aktivitelerini inhibe etmesi, glukagona yanitsiz hipoglisemiye neden olur.

e Dider taraftan bobreklerde biriken fruktoz-1-fosfat nedeniyle proksimal tubulus
fonksiyonlari da bozulur (Renal Fanconi sendromu).

Klinik:

e Erken dénemde semptom ve bulgular galaktozemiye benzer.

o Ozellikle ek gidalara gegtikten sonra belirgin hale gelen kusma, tarti alamama,
sarilik, irritabilite ve konvulsiyonlar gtzlenir.

o Akut fruktoz alimi hipoglisemiye neden olurken; kronik allm sonrasi karaciger
hastaligi ve bliyime gelisme geriligi gorilir.

Tani:

e Fruktoziri, hipoglisemi, hipofosfatemi, hipertirisemi, hiperbiluribinemi,
transaminazlarda artis, hipoalbuminemi, pihtilasma faktérlerinde azalma,
proteindri, aminoasidiiri vardir.

o Akut agdir atak (hipoglisemi, hipofosfatemi, hipertirisemi) gelisme riski nedeniyle
oral fruktoz tolerans testi yapiimamalidir.

e Idrarda reduktan madde ve fruktoz saptanan hastalarda karacidjer biyopsisi ile

enzimatik tani konabilir. Her olguda olmasa da godu hastada mutasyon analizi
ile de tani konabilmektedir.

Tedavi:

e Fruktoz, sukroz, sorbitol igeren besinlerin diyetten gikariimasidir.
¢ Genellikle zeka geriligi goriilmez.

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gérmek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.
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KLINIK KORELASYON I

FRUKTOZ METABOLIZMASI BOZUKLUKLARI

Fazla fruktozlu diyet:
+ Artmig fruktoz tilketimi karaciger metabolizmasini etkiler,

* Fruktozun fruktoz -1-fosfata fosforilasyonu hizli iken, aldolaz B reaksiyonu
goreceli olarak daha yavastir.

+ Sonugta fruktoz -1-fosfat birikirken, buna hiicre igi inorganik fosfat azalmasi
eslik eder.

Bu durumda fruktoza kovalan olarak baglanan fosfat ayrilamadig igin diger
metabolik yollara giremez bu olaya "fosfat sekestrasyonu” denir.

Fosfattaki azalma ozellikle besinsel fruktozun g¢odunu metabolize eden
karacigerde ADP + Pi‘den ATP olugumunu sinirlar.

+ Sonugta bir piirin nikleotidi olan ADP katabolize olarak hiperirisemi ve klinik
olarak gut hastaliina neden olabilir.
+ Ayrica fazla fruktozlu diyet hiperlipidemiye de yol agabilir.
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benign asemptomatik, bir hastalik olan esansiyel fruktoziiri gorilur.

Fruktoz -1-P aldolaz (Aldolaz B) eksikligi;

* Herediter fruktoz intoleransi olarak bilinir.

« Otozomal resesif olarak geger.

* Fruktoz-1-P birikir. Karaciger ve bébrek tibdli hicrelerinde toksik etki
gosterir,

* Ayrica glikojen fosforilaz enziminin kompetetif inhibitéridir. Glikejen glukoza
doniisemez, hipoglisemi geligir. Gelisen hipogliseminin bir dider nedeni olarak
da, glikojen fosforilazin aktivitesi i¢in gerekli olan serbest inorganik fosfatin
tilkenmesi gosterilmektedir.

Bu agir hastalik, fruktoz iceren yiyeceklerin alinmasiyla ortaya gikar.
* Fruktoz veya gay sekeri, bebedin diyetine konulur konulmaz semptomlar ortaya
gikar.
Erken donem klinik belirtiler galaktozemiye benzer.
* Fruktoz alindiktan 20 dakika sonra hipoglisemi gelisir.
* Oral fruktoz tolerans testi yapilmamalidir. Sok ve dliimle sonuglanabilir.
* Klinik belirtiler, galaktozemiye benzer.
Hastalarda kilo alamama, kusma, letarji, irritabilite, konvilsiyonlar, biyiime
geriligi, sarihk, hepatomegali, 6dem ve asit seklindedir.
Bébrek tibiillerinin tutulmasina bagl olarak Fanconi sendromu olugur.
Hipofosfatemik rasgitizm geligir.
*+ Gocuklarin memeden kesilmesi sirasinda diyete siikrozun yavag yavag eklenmesiyle
sendromun kronik tablosu olugur.
+ Sekerli yiyeceklerden tiksinme gorilir.
Hastalar tedavi edilmezse karaciger sirozu veya fibrozu olugur.
« Laboratuvar agisindan; fruktozemi, fruktoziri, albiiminiiri, amino asidiiri,
hiperfosfatiiri, hipofosfatemi, hepatik enzim ve bilirubin yiiksekligi vb. gariilir.
Tani: Idrardaki sekerin kromatografi ile fruktoz oldugunun gosterilmesi ile konulur.
Tedavi: Fruktoz diyetten gikarilir. Meyve, sebze ve gay gekeri verilmez.

Sorbitol Metabolizmasi

e Pek gok seker hiicre igine girmesi ile beraber fosforile edilir ve hiicre iginde tutulmasi
saglanmis olur.

e Bir monosakkaritin metabolize edilmesinde bir diger yol, aldehit grubunun
indirgenerek onun poliol haline gevrilmesidir.

e Bu durum molekdlin hidrofilik 6zellidini arttirarak cevresine suyu ceker ve
molekiiliin zarlan gecebilme yetenegi kaybolur.

e Aldoz rediiktaz glukozu redikleyerek sorbitol (glukitol) olusumuna neden olur
(Sekil 2-44).

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gormek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.



