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Besinlerle karbonhidrat alimi en ¢ok disakkarit ve polisakkarit seklin-
dedir. Disakkaritler ince barsaklarda disakkaridaz enzimleri aracilig ile
monosakkaritlere pargalanir ve emilirler. Disakkaridazlarda eksiklik
veya yokluk durumunda bazi klinik sendromlar ortaya g¢ikar.!%3

Son yillarda elektron mikroskobu ile yapilan calijmalarda disak-
karidazlarm intestinal mukoza hiicrelerinin mikrovilliislerinin yiizey-
lerinde lokalize olduklar1 gésterilmistir.* Dogustan disakkaridazlarin
eksiklik veya yoklugunun klinik belirtileri siddetli diyare ve gaita da
bol laktik asidin bulunmasidir. Diyare siit gocuklufu caginda sid-
detli, gocuklarda ise hafif ve kronik seyirlidir.

Hastanin diyetinden, sucglu tutulan disakkaritlerin ¢ikarilmasiylc
diyarenin kesilmesi, gelismenin ilerlemesi goriiliir. Disakkaridaz eksik-
liginin kat’i tamimlanmasi igin intestinal mukoza biyopsisi ile enzim
yoklugu veya eksikligini géstermek gereklidir.

Bu galiyma, muhtemelen saker pargalayan enzimlerin eksikligine
bagl kronik bir diyare vak’asmm1 rapor etmek amaci ile yapilmistir.

Vaka

G. B. (66701) - 3,5 yasinda bu erkck cocugu, kronik diyare sikayetiyle
hastanemize miiracaat etmistir. Hikayesinden normal bir gebeligi
takiben dogdugu, bir buguk yasma kadar yalniz anne siitii ve yogurt
ile beslendigi ve normal gelistigi 6grenildi. 1.5 yasinda anne siitii kesilerek
sekerli inek siitii ve muhallebilere baglanilmasi ile birlikte giddetli
diyare durumu baslamig. Bulunduklar: bélgede kontrola alinmis. Gaita
kiiltiirlerinde hig iireme olmamis. Cok siki, sekersiz bir diyetle bazan
normale yakin gaita c¢ikardiga oluyormus.

* Hacettepe Universitesi, Pediatri Dogenti ve Ev Ekonomisi Yiiksek Okulu Cocuk
Gelisimi ve Egitimi Bolumii Bagkan.
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Cocuga siit ve muhallebi iginde giinde ortalama 50-60 gram c¢ay
sekeri, 40 gram kadar nigasta verilivormus. Giinde 5-6 defa sulu, kopiikli,
cksi kokulu gaita c¢ikariyormus.

Fizik Muayenede

Cocugun gelismesi yasina gore gert bulundu. Renk soluk, deri alti
yag dokusu azalmis, kaslar zayifu. Viicut agirhg 11,5 kgr. boyu:98
cm. yiiz anlami lizgiin, negesiz malniitrisyonlu bir ¢cocuktu. Karin normal
bombelikteydi. Sistem bulgulari normal sinirlardaydi.

Laboratuar Bulgular:
Hb: 11.60 gr BK: 7.600
pyv: Hafif hipokromi, bol trombosit, par¢alilar hakimdi.

Rutin idrar tctkikleri normaldi. Tekrarlanan kan, idrar, gaita kiiltiir-
lerinde iireme olmadi. Gaitada parazit negatifdi. Gaita pH: 5,5 idi.
PPD: negatifdi.

Serum Proteinleri: Total % 6,12; serum albumin: %, 4.06
gr; serum globulin: 94 2,06 gr.

NPN: %, 32 mgr

Ca: 9% 9 mgr

Alkalen fosfataz: 5 B. U.
SGOT: 15 SGPT: 20

Serum elektroforezi: Alb: 9; 43

Alfa 1: 5 Alfa 2: 15 Beta: 17 Gama: 19

Radyolojik Bulgular

Akciger grafisi normal bulundu. Baryumla ince barsak ve kolon tetkiki
normal bulundu. Genel anestezi altinda 30 cm. ye kadar yapilan rek-
tosigmoidoskopi normal bulundu.

Gaitada lamblia ii¢ defa aramildi, bulunamada.

Laktoz Tolerens testi 8 saatlik bir aclik periodu (gece) n dan sonra
kgr ma 2 gr dan 9, 12 lik soliisyon halinde oral verilerek yapildi. Testden
once aglik kan sekeri igin kan alindi. Laktozun verilmesinden sonra
15-30-60-120 dakika araliklarla parmaktan kan alinarak kan gekeri
tayin edildi, absorbsiyon normal bulundu.
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Laktoz tolerens testini takiben hastaya 2 giin istirahat verildikten
sonra yine 8 saatlik (gece) aglik periyodundan sonra kgr ma 2 gr dan
% 12 lik soliisyon halinde glikoz verildi, ve 15-30-60-120 dakika aralik-
larla kan alind1 ve absorbsiyon normal bulundu. Yine iki giinliik istirahat-
ten sonda ayni sekilde sakkaroz tolerans testi yapildi. Absorbsiyon normal
bulunmadi. Testlerden sonra ilk 5 saat iginde pH-Hydrion kagidi ile
idrar ve gaita pH lan tayin edildi.

Laktoz ve glikoz tolerans testlerinde absorbsiyon normal goriildii.
(Sekil 1), Sakkaroz tolerans testi ¢ok yatik bir egri verdi (Sekil 2).
Sakkaroz yiikleme testinden sonda diyare goriildii. Ilk 5 saat icinde
gaita pH s1 5 bulundu.
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Sekil 1

Laktoz ve Glikoz Tolerans Testi.

Hastanin ailesi ince barsak mukoza biopsisi igin izin vermedi.

Hastaya iginde sakkaroz ve nisasta olmayan bir diyet uygulandig:
zaman bunu ¢ok 1yi tolere ettigi kisa zamanda gériildii. Giinde ancak
1-2 defa normal kivamda, sekilli gaita ¢gikarmaga baslad1.
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Sekil 2

Sakkaroz Tolerans Testi.

9 Mart 1970 de yapilan fizik muayenesinde sistem bulgular: normal
ve gelisme iyi bulundu. Viicut agirligs 17 kgr boyu 109 em idi. 2 Subat
1971 de Agirlik: 21 kgr boyu: 115 cm sistem bulgular1 normal bulundu.
Diyare sikayeti yoktu. Bu tarihte yagi 5 yas 10 aylikti.

Gocugun diyetine ¢cok az nisasta ve sakkaroz eklendi. Gaita sayisi
artmadi ve kivaminda degisiklik goriilmedi. Tolere edemiyecegi mik-
tara cikilmamas: tavsivesivle gonderildi.

Tartisma:

Disakkaritler hakkindaki c¢aliymalar bir hayli eskidir. 1921 de John
Howland Konjenital disakkaridaz eksikligi olan bir vak’a yavinladi.
1950 de Fox sprue da sakkaroz absorbsiyon bozukluklarini rapor etti.

1958 de Durant Laktoziirili bir vak’a rapor etti. 1959 da Holzel,
schwartz ve Sutclilfe Laktoz intoleransinin sebep oldugu malniitrisyonlu
bir vak’a yayinladilar.?

1961 de Weijers ve arkadaglari sakkaraz ve izomaltaz eksikligi
olan bir vak’a yayinladilar.'3
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1963 de Anderson ve arakadaslar intestinal sakkaraz ve izomaltaz
cksikligi olan 2 vak’a rapor ettiler.!

Vak’amizda karbonhidrat tolerans testlerinin sonuglar: literatiirde
rapor edilen diger primer sakkaraz eksikligi olan vakalarinkine benzemek-
tedir. Oral glikoz ve laktoz yiikleme testlerinde kan sekerinde normal
viikselme goriildii, sakkarozda gérilmedi., Gaita pH s1 beklenilen pek
diisiik seviyeyi gostermedi, bu barsaktan hizli gegme veya hastanin
evvelce uzun siire kullandigi antibiotiklerin barsak florasii tahrib
etmeleri nedeniyle olabilir.

Intestinal disakkaridazlar ince harsak mukoza hiicrelerinin mikro-
villtislerinin yiizeyel bolgelerinden salgilanirlar. Disakkaridaz cksikligi-
nin kat’i tanimlanmas: hastanin ince barsak mukozasinda bu enzimlerin
voklugunu direkt olarak goéstermekle miimkindiir.! Vak’amizda tani,
hastanin diyetinden diyare sebebi olarak diisiindiigiimuz disakkaritleri
citkarmak ve oral yoldan disakkarit yiikleme testleriyle endirek olarak
vapilmistir. Hastanin ailesi ince barsak biopsisi ile enzim arastirmasina
izin vermediler.

Auricchio ve arkadaglar1 yayimnladiklar: vakalarinda sakkaraz eksik-
ligi ile birlikte izomaltaz eksikliginden de oldugunu bildirdiler.” Bu
cnzimin yoklugunda fazla miktarda nigastali besinler verilecek olursa
diyare goriilir. Bu durum hastamizda da gézlenilmistir.

Auricchio ve Dahlqvist konjenital disakkaridaz cksikliginin herediter
oldugunu bhildirdiler.”

Bugiin i¢in dogustan disakkaridaz eksikligi resesif ve dominant
sekilleri oldugu zannedilen otozomal herediter bir hastalik kabul edil-
mektedir. Hastamizin anne ve babasinda ve yakin akrabalarinda co-
cukluklarinda veya sonradan sekerli ve nisastali besinlere intolerans
yoktur. Fakat anne ve babasinin kardes ¢ocuklar1 olmast nedenile gocuk
belkide heterozigot olan anne ve babasindan aldifi genleri homozigot
olarak tagimaktadir.

Bu hastalarda tedavide sakkaroz ve izomaltozla bunlar1 kapsayan
dekstrin ve amilopektin gibi polisakaritleri diyetten uzaklagtirmahdir.

Ozet

Bu caliymada dogustan muhtemelen sakkaraz ve izomaltaz eksikligi olan
kronik diyareli bir vak’a rapor edildi. Tani, scker yiikleme testleri ve
bu sekerlerin diyetten ¢ikarilmas: ile hastanin diyaresinin kesilmesi,
genel durumunun diizelmesi ve gelismesinin hizlanmas: ile yapildi.
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