Poruchy metabolismu galaktézy

Galaktosémie je vrozena metabolickad vada provazena zvysenou koncentraci galaktdzy v krevnim séru na podkladé defektu/deficitu nékterého z
téchto enzyma:

= galaktosa-1-fosfat-uridyltransferaza (klasickéd galaktosémie),
= uridyldifosfatgalaktosa-4-epimeraza,
= galaktokinaza.

Klasicka galaktosémie

Klasickd galaktosémie je zavazné AR dédi¢né onemocnéni, jehoz incidence je 1:35 000-1:50 000. Pricinou je nedostatek galaktéza-1-fosfat-
uridyltransferazy, kterd metabolizuje galaktdza-1-fosfat na UDP-galaktdzu. Toxicka galaktéza-1-fosfat se hromadi v jatrech, ledvinach, mozku,
strfevé a v ocni Cocce, alternativni cestou se metabolizuje na galaktikol.

PFiznaky zacinaji mezi 4.- 9. dnem po pFijmu mléka. Pacient nej¢astéji odmita jidlo, nastupuje zvraceni, prijem. Zaroven se rozviji jaterni
insuficience s ikterem, hemoragickou diatézou, hepatomegalii, letargii nebo kie¢emi. U nékterych pacientl se vyvine pseudotumor cerebri. Pfiznaky
pfipominaji akutni septické onemocnéni s jaternim a ledvinovym selhanim. Nelé¢enym pacientlim se vyviji edém mozku a ¢asto také oboustranna
katarakta. Novorozence s nizkou porodni hmotnosti postihne porucha az po prechodu na béznou mlé¢nou stravu. Klasicka galaktosémie Ize
prokazat zvySenou koncentraci galaktitolu v mo¢i a galaktéza-1-fosfatu v erytrocytech. Pfi rodinné anamnéze Ize poruchu odhalit pomoci
prenatéalniho vysetieni z amniovych klk( nebo mérenim galaktikolu v amniové tekutiné. Kazdé z téchto vysetieni je ale nutné potvrdit na
enzymatické a molekularni rovni.

Pri vysloveni podezreni je nutné okamzité vysazeni mlé¢né stravy. Déle pri potvrzeni diagnézy je pacientovi ihned indikovéna celozivotni
bezgalaktézova dieta. NejcastéjsSim postizenim je porucha reci, u divek vznikd hypergonadotrofni hypogonadismus. Galaktéza prochazi placentou
a dité mdze byt galaktéze vystaveno jiz intrauterinné. Z toho diivodu se matkam, které maji v rodiné zndmé nosice této diagnézy, doporucuje
dodrzovat bezgalaktdzovou dietu.

Deficit galaktokinazy

Deficit galaktokinazy je vzacné AR dédi¢né onemocnéni, jehoZ incidence je 1:200 000. Pricinou je nedostatek galaktokinazy, kterd katalyzuje
pfeménu galaktosy na galaktosa-1-fosfat. Prijaté galaktéza nem(ize byt metabolizovana normalni cestou, a tak se pomoci aldosareduktazy
metabolizuje cestou vedlejsi na galaktikol. Tento jev nastavéa hlavné v tkanich, kde je hodné tohoto enzymu. Jako priklad je mozno uvést o¢ni ¢ocku,
kde se galaktikol hromadi a zplsobuje jeji osmoticky edém, a tim tedy i kataraktu.

Toto onemocnéni se ¢ato vyskytuje v romské mensiné a projevuje se bilateralni kataraktou, preudotumorem cerebrii, galaktosurii, coz je

nezmetabolizovana galaktéza, kterd se ani nezménila na galaktikol. Onemocnéni je IéCitelné dietou s omezenim laktdzy, po které katarakta ¢asto
iz{l1
vymizitll,

Deficit uridyldifosfatgalaktosa-4-epimerazy
Deficit uridyldifosfatgalaktosa-4-epimerazy je vzacné AR dédi¢né onemocnéni, je indikovano nedostatkem uridyldifosfatgalaktosa-4-epimerazy.

V mirné formé se jednd o Castecny benigni deficit enzymu. V tézké formé onemocnéni pripomina klasickou galaktosémii. Clovék tedy zvraci,
neprospiva, u novorozencll nachazime hepatopatii, ale pfi nerozeznani problému méze nastat az psychomotorickd retardace.
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