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G iriş
Besinlerle karbonh id rat alım ı en çok disakkarit ve polisakkarit şeklin­
dedir. D isakkaritler ince barsak larda disakkaridaz enzim leri aracılığ ı ile 
m onosakkaritlere parça lan ır ve em ilirler. D isakkaridazlarda  eksiklik 
veya yokluk du rum unda  bazı klinik sendrom lar o rtay a  ç ık a r.1’2'3

Son y ıllarda elektron m ikroskobu ile yapılan  çalışm alarda disak- 
karidazlarm  intestinal m ukoza hücrelerin in  m ikrovillüslerinin yüzey­
lerinde lokalize oldukları gösterilm iştir.4 D oğuştan d isakkaridazlarm  
eksiklik veya yokluğunun klinik belirtileri şiddetli d iyare  ve g a ita  da 
bol laktik asidin bulunm asıdır. D iyare süt çocukluğu çağ ında  şid­
detli, çocuklarda ise h a fif  ve kronik seyirlid ir.5

H astan ın  diyetinden, suçlu tu tu lan  disakkaritlerin  çıkarılm asiylc 
diyarenin  kesilmesi, gelişmenin ilerlemesi görü lür. D isakkaridaz eksik­
liğinin k a t’i tanım lanm ası için intestinal m ukoza biyopsisi ile enzim  
yokluğu veya eksikliğini gösterm ek gereklid ir.6

Bu çalışma, m uhtem elen şaker parça layan  enzim lerin  eksikliğine 
bağlı kronik b ir diyare vak’asını rap o r etm ek am acı ile yap ılm ıştır.

V ak a

G. B. (6 6 7 0 1 )-3 ,5  yaşında bu erkek çocuğu, kronik d iyare  şikâyetiyle 
hastanem ize m ü racaa t etm iştir. H ikâyesinden norm al b ir  gebeliği 
tak iben  doğduğu, b ir buçuk yaşm a k adar yalnız anne sü tü  ve yoğurt 
ile beslendiği ve norm al geliştiği öğrenildi. 1.5 yaşında anne sütü kesilerek 
şekerli inek sütü ve m uhallebilere başlanılm ası ile b irlik te  şiddetli 
d iyare du rum u  başlam ış. B ulundukları bölgede kontro la  alınm ış. G a ita  
kü ltü rlerinde  hiç ürem e olm am ış. Çok sıkı, şekersiz b ir diyetle bazan  
norm ale  yakın ga ita  çıkardığı oluyorm uş.
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Ç ocuğa siit ve m uhalleb i içinde günde o rta lam a 50-60 g ram  çay 
şekeri, 40 gram  k ad ar nişasta veriliyormuş. G ünde 5-6 defa sulu, köpüklü, 
ekşi kokulu gaita  çıkarıyorm uş.

Fizik M uayenede

Ç ocuğun gelişmesi yaşm a göre geri bulundu. R enk soluk, deri altı 
yağ dokusu azalmış, kaslar zayıftı. V ücu t ağırlığı 11,5 kgr. boyu:98  
cm. yüz anlam ı üzgün, neşesiz m alnütrisyonlu b ir çocuktu. K a rın  no rm al 
bom belikteydi. Sistem bu lgu lan  norm al sın ırlardaydı.

Lab o ratu ar Bulguları

H b : 11.60 gr BK : 7.600

p y : H a fif  hipokrom i, bol trom bosit, p arça lılar hakim di.

R u tin  id ra r tetkikleri norm aldi. T ek rarlanan  kan, id rar, g a ita  k ü ltü r­
lerinde ürem e olm adı. G aitada  paraz it negatifdi. G aita  p H : 5,5 idi. 
P P Ü : negatifdi.

S e r u m  P r o t e i n l e r i :  T o ta l %  6,12; serum  a lbum in : %  4.06 
gr; serum  globulin : %  2,06 gr.

N P N : %  32 m gr

C a: %  9 m gr

A lkalen fosfataz: 5 B. U .

S G O T : 15 S G P T : 20

Serum  elektroforezi: A lb: %  43

Alfa 1: 5 Alfa 2: 15 Beta: 17 G am a: 19

R adyolojik Bulgular

A kciğer grafisi no rm al bu lundu . B aryum la ince barsak ve kolon tetkiki
no rm al bu lu n d u . G enel anestezi a ltında  30 cm. ye k ad ar yap ılan  rek-
tosigm oidoskopi norm al bu lundu .

G a itad a  lam blia  üç defa aran ıld ı, bu lunam ad ı.

Laktoz Tolerens testi 8 saatlik b ir açlık periodu  (gece) n  d a n  sonra  
kgr m a  2 g r dan  %  12 lik solüsyon halinde o ıa l verilerek yap ıld ı. T estden  
önce açlık kan  şekeri için kan  alındı. L ak tozun  verilm esinden sonra  
15-30-60-120 dakika ara lık larla  p a rm ak tan  kan  a lın a rak  k an  şekeri 
tay in  edildi, absorbsiyon no rm al bu lundu .
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Laktoz tolerens testini takiben hastaya 2 gün  istiraha t verild ik ten  
sonra yine 8 saatlik (gece) açlık periyodundan sonra kgr m a 2 gr dan  
%  12 lik solüsyon halinde glikoz verildi, ve 15-30-60-120 dakika ara lık ­
larla  kan alm dı ve absorbsiyon norm al bulundu. Y ine iki günlük  istiraha t- 
ten  sonda aynı şekilde sakkaroz tolerans testi yapıldı. Absorbsiyon no rm al 
bulunm adı. Testlerden sonra ilk 5 saat içinde pH -H ydrion  kâğıd ı ile 
id ra r  ve gaita  p H  la n  tayin edildi.

Laktoz ve glikoz tolerans testlerinde absorbsiyon norm al görü ldü . 
(Şekil 1), Sakkaroz tolerans testi çok yatık  b ir eğri verd i (Şekil 2). 
Sakkaroz yüklem e testinden sonda diyare görüldü, i lk  5 saat içinde 
ga ita  pH  sı 5 bulundu.

Laktoz ve Glikoz Tolerans Testi.

H astan ın  ailesi ince barsak m ukoza biopsisi için izin verm edi.

H astaya içinde sakkaroz ve n işasta o lm ayan b ir d iyet uygu land ığ ı 
zam an  b u n u  çok iyi tolere ettiği kısa zam an d a  görü ldü . G ü n d e  ancak  
1-2 defa norm al kıvam da, şekilli g a ita  ç ıkarm ağa başladı.
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Şekil 2
Sakkaroz Tolerans Testi.

9 M a rt 1970 de yapılan  fizik m uayenesinde sistem bu lgu ları norm al 
ve gelişme iyi bu lundu . V ücu t ağırlığı 17 kgr boyu 109 cm  idi. 2 Ş ubat 
1971 de A ğırlık: 21 kgr boyu: 115 cm sistem bulguları no rm al bu lundu . 
D iyare  şikâyeti yoktu. Bu tarih te  yaşı 5 yaş 10 aylıktı.

Ç ocuğun diyetine çok az nişasta ve sakkaroz eklendi. G a ita  sayısı 
a rtm ad ı ve k ıvam ında değişiklik görülm edi. T olere edem iyeceği m ik­
ta ra  çıkılm am ası tavsiyesiyle gönderildi.

T a rtış m a :

D isakkaritler hakkındaki çalışm alar b ir hayli eskidir. 1921 de Jo h n  
H ow land  K on jen ita l disakkaridaz eksikliği o lan  b ir  vak’a yayın lad ı. 
1950 de Fox sprue d a  sakkaroz absorbsiyon bozuklukların ı rap o r e tti.

1958 de D u ra n t Laktozürili b ir vak’a rap o r etti. 1959 d a  H olzel, 
schw artz  ve Sutclilfe Laktoz in to leransının  sebep olduğu m alnü trisyon lu  
b ir  v ak ’a  yayınladılar.®

1961 de YVeijers ve arkadaşları sakkaraz ve izom altaz  eksikliği 
o lan  b ir  vak ’a yay ın lad ıla r.13
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1963 de A nderson ve arakadaşları intestinal sakkaraz ve izom altaz 
eksikliği olan 2 vak’a rap o r e ttile r.1

V ak ’am ızda k a rb o n h id ra t to lerans testlerinin sonuçları lite ra tü rd e  
rapo r edilen diğer p rim er sakkaraz eksikliği olan vakalarınk ine  benzem ek­
tedir. O ra l glikoz ve laktoz yüklem e testlerinde kan şekerinde n o rm al 
yükselm e görüldü, sakkarozda görülm edi., G aita  p H  sı beklenilen pek 
düşük seviyeyi gösterm edi, bu barsak tan  hızlı geçm e veya h astan ın  
evvelce uzun  süre kullandığı antib io tik lerin  barsak florasın ı tah rib  
etm eleri nedeniyle olabilir.

İn testinal d isakkaridazlar ince barsak m ukoza hücre lerin in  m ikro- 
villüslerinin yüzeyel bölgelerinden salg ılanırlar. D isakkaridaz eksikliği­
n in k a t’i tanım lanm ası hastan ın  ince barsak  m ukozasında bu  enzim lerin  
yokluğunu direkt o larak gösterm ekle m ü m k ü n d ü r.1 V a k ’am ızda  tan ı, 
hastan ın  diyetinden diyare sebebi o larak  düşündüğüm üz d isakkaritle ri 
çıkarm ak ve oral yoldan disakkarit yüklem e testleriyle end irek  o larak  
yapılm ıştır. H astan ın  ailesi ince barsak biopsisi ile enzim  araştırm asın a  
izin verm ediler.

Auricchio ve arkadaşları yayın lad ık ları v ak a la rın d a  sakkaraz eksik­
liği ile birlikte izom altaz eksikliğinden de o lduğunu  b ild ird ile r .7 Bu 
enzim in yokluğunda fazla m ik tarda  nişastalı besinler verilecek olursa 
diyare görülür. Bu du rum  hastam ızda  d a  gözlenilm iştir.

Auricchio ve D ahlqvist konjenital d isakkaridaz eksikliğinin he red ite r 
o lduğunu b ild ird iler.7

Bugün için doğuştan disakkaridaz eksikliği resesif ve d o m in a n t 
şekilleri olduğu zannedilen  otozom al hered ite r b ir hasta lık  k ab u l ed il­
m ektedir. H astam ızın  anne ve babasında  ve yakın  a k ra b a la r ın d a  ço­
cukluklarında veya sonradan  şekerli ve nişastalı besinlere in to le ran s  
yoktur. F aka t anne ve babasın ın  kardeş çocukları olm ası neden ile  çocuk 
belkide heterozigot olan anne ve babasından  aldığı genleri hom ozigot 
o larak  taşım aktadır.

Bu h as ta la rd a  tedavide sakkaroz ve izom altozla  b u n la rı kapsayan  
dekstrin ve am ilopektin  gibi po lisakaritleri d iyetten  u zak laştırm alıd ır.

Özet

Bu çalışm ada doğuştan  m uhtem elen  sakkaraz ve izom altaz  eksikliği o lan  
kronik diyareli b ir vak’a rap o r edildi. T a n ı, şeker yük lem e testleri ve 
bu şekerlerin d iyetten  çıkarılm ası ile h astan ın  d iyaresin in  kesilmesi, 
genel d u ru m u n u n  düzelm esi ve gelişm esinin h ız lanm ası ile y ap ıld ı.
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