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Diagnostyka, leczenie i monitorowanie dorostych pacjentéw
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Leczenie dietetyczne w galaktozemii
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Galaktozemia

* Rzadka wrodzona wada metabolizmu weglowodanéw

* Deficyt urydylotransferazy galaktozo- 1-fosforanowe;j
(GALT) - klasyczna galaktozemia (CG)

* Deficyt galaktokinazy
* Deficyt epimerazy UDP-galaktozy




Zaburzenia metabolizmu galaktozy

-Kumulacja toksycznych metabolitow

- gromadzonych powyzej bloku enzymatycznego
- oraz
- metabolitow powstajgcych wskutek uruchomienia alternatywnych drog przemiany

galaktozy

prowadzi do uszkodzenia watroby, nerek, soczewki oka i uktadu nerwowego
-dziedziczenie: autosomalne recesywne

- czestos¢ w Europie Zachodniej 1: 16 000 — 1: 60 000
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Zaburzenia metabolizmu galaktozy

Klasyczna galaktozemia ujawnia sie w okresie noworodkowym

po wprowadzeniu positkdow mlecznych (zawierajgcych laktoze),
zwykle w 3 lub 4 dobie zycia

U noworodka pojawiaja sie cechy postepujacej intoksykaciji

Dominuja kliniczne cechy uszkodzenia komorki watrobowej poprzedzone lub
wspofistniejgce z mato charakterystycznymi objawami uogdlnionymi jak:

brak taknienia, wymioty, biegunka
sennos¢ lub nadpobudliwosc

brak przyrostow masy ciata
hipotonia

zaburzenia funkcji nerek

zatma

Po okresie noworodkowym
* uszkodzenie OUN
* marskos¢ watroby
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Zaburzenia metabolizmu galaktozy
- postepowanie dietetyczne w zarysie historycznym
(1935 - 2017)

1935r. Mason i Turner — wprowadazili leczenie dietg bez mleka

* Wt3aczenie preparatow mlekozastepczych
* hydrolizaty biatek mleka (kazeiny: wysoki stopienrt hydrolizy)
* izolaty biatka sojowego

* Wykluczenie galaktozy pochodzacej:
- z laktozy (mleko i produkty mleczne)
- z galaktozydow (groch, fasola, soczewica,soja, groszek, fasolka
szparagowa, szpinak, kakao, orzechy)
- z galaktanow i galaktolipidow scian komorkowych i chloroplastow
warzyw i owocow




Zaburzenia metabolizmu galaktozy
- postepowanie dietetyczne w zarysie historycznym
(1935 - 2017)

- z nukleoprotein (podroby, jaja)

- z substancji dodatkowych: agar (E406), karagan(E407),
guma arabska (E 414), karob, chleb swietojanski (E 412)

- 7z lekow: mleczan wapnia (E327), mleczan sodu, potasu (E325),
kw. mlekowy E270

PYTANIE: ile sie wchtania?
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Zaburzenia metabolizmu galaktozy
-Kumulacja toksycznych metabolitow

- gromadzonych powyzej bloku enzymatycznego

* Oraz

- powstajgcych wskutek ( uruchomienia alternatywnych drog przemiany

galaktozy

prowadzi do uszkodzenia watroby, nerek, soczewki oka i uktadu nerwowego
-dziedziczenie: autosomalne recesywne
- czestos¢ w Europie Zachodniej 1: 16 000 — 1: 60 000
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GUIDELINES

International clinical guideline for the management of classical
galactosemia: diagnosis, treatment, and follow-up

Lindsey Welling' + Laurie E. Bernstein’ » Gerard T. Berry** « Alberto B. Burlina®
Francois E}_-‘Skcnsﬁ « Matthias Gautschi” - Stephanie Griinewald® +

Cynthia S. Gubbels™ + Ina Knerr? - Philippe Labrune 1. Johanna H. van der Lee'" -
Anita MacDonald " + Elaine Murphy " - Pat A. Portnoi'* - Katrin Ounap '>'° .
Nancy L. Potter'” - M. Estela Rubio-Gozalbo'® - Jessica B. Spencer ' + Inge Timmers
Eileen P. Tr(:'au:b\_-‘El - Sandra C. Van Calcar”” - Susan E. Waisbren™ « Annet M. Bosch' -
On behalf of the Galactosemia Network (GalNet)

20,
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Zalecenia postepowania dietetycznego (od 2017r.)

REKOMENDACIA #4 (++)

Lekarze powinni natychmiast rozpoczac leczenie dietetyczne (np. na
bazie soi, hydrolizatu kazeiny lub preparatu elementarnego), jesli
podejrzewa sie klasyczng galaktozemie u niemowlecia, bez czekania
na potwierdzenie diagnozy

REKOMENDACIJA #5 (opinia ekspertéw, +)

Zalecamy leczenie pacjentéw z KLASYCZNA GALAKTOZEMIA przez cate
zycie dietg uboga w galaktoze, ktéra eliminuje jedynie Zrédta laktozy i
galaktozy z produktow mlecznych, ale pozwala na galaktoze ze zrédet
nie zawierajgcych mleka, ktére przyczyniajg sie do minimalne;j ilosci
galaktozy w diecie. W ramach tej definicji przyjmujemy, ze niewielkie
ilosci galaktozy sg obecne w konkretnych dojrzatych serach i
kazeinianach. Obecnie nie ma wystarczajgcych dowoddéw na poparcie
konkretnego wieku dotyczacego zalecen o dozwolonej iloSci galaktozy
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Zalecenia postepowania dietetycznego (od 2017r)

REKOMENDACJIA #6 ( +)

Zalecamy dopuszczenie dowolnej ilosci i rodzaju owocow, warzyw,
roslin strgczkowych, niesfermentowanych produktow na bazie soi,
dojrzatych seréw

(o zawartosci galaktozy <25 mg / 100 g) i zywnosci z dodatkiem
kazeinianu sodu lub wapnia, w diecie w klasycznej galaktozemii.
Chociaz zawartos$¢ galaktozy jest wyzsza w fermentowanych
produktach sojowych, to mogg one byc¢ stosowane w matych
ilosciach w diecie.

REKOMENDACIA #7 (+)

Zalecamy coroczng dietetyczng ocene spozycia wapnia i witaminy D
Z pomiarem w osoczu 25 —0OH witaminy D.

Zarowno wapn jak i witamina D powinny by¢ w razie koniecznosci
suplementowane zgodnie z zaleceniami dotyczacymi wieku

dla ogdlnej populacji.
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Preparaty mlekozastepcze, bezgalaktozowe

nazwa biatko weglowodany

NUTRAMIGEN 1 LGG hydrolizat kazeiny syrop glukozowy
wysokiego stopnia

PURAMINO L-aminokwasy syrop glukozowy

NEOCATE L- aminokwasy syrop glukozowy

HUMANA SL izolat biatka sojowego syrop glukozowy

Preparaty hydrolizatow kazeiny zawieraja laktozy < 10mg/100kcal i s3 odpowiednie dla GALT

Preparaty hydrolizatow serwatki zawierajg wyzsze ilosci pozostatosci laktozy i s3
nieodpowiednie dla GALT
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Table 29.8 Types of mature cheese allowed in galactosaemia (galactose
content <25mg/100g).

Extra mature cheddar (typically 12-15 months old)
Vintage cheddar (typically 15-18 months old)
Emmental

Gruyere

Jarlsberg

Comte

Italian parmesan (Parmigiano Reggiano and Grana Padano)

These cheeses have been extensnvely tested for thelr lactose and

A.MacDonald, et al. Clinical Paediatric Dietetics. 2020




Zrédta pokarmowe Ca

Zrédta pokarmowe wit. D

produkt Wit.D ug/100g
jaja kurze 1.7

tosos 13

ptatki kukurydziane 4.2
wzbogacane w Ca

napdj owsiany z Ca 0.75

produkt Ca mg/100g
jaja kurze 47
sardynka 84
sandacz/morszczuk/Sledz $wiezy 49/41/32
niskolaktozowy twardy ser dojrzew. 730
migdaty 239
orzechy laskowe 186
Ziarna sezamu 114
stonecznik, nasiona 131

biata fasola 163

soja, nasiona 240
jarmuz 157
dynia 66
szpinak 93

chleb zytni petnoziarnisty 66

ptatki kukurydziane wzbogacane w Ca 100

figi suszone 203
maliny/pomarancza 25/33
napoj owsiany z Ca 120




Normy zapotrzebowania
na Ca i witamine D a dieta

Preparat | (warzywa | Napdj Jaja tosos
> 19 lat bez nasiona, |owsiany |2szt. |100g
sktadnik galaktozy | 5 1echy) | 300ml
300ml 400g razem
Wapn mg | 800-1000 | ok.200 ok.375 360 47 13 995
Wit. D3 ug | 5-10 0k.3.9 0 2.25 1.7 13 20.8
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Monitorowanie leczenia dietetycznego
w klasycznej galaktozemii

regularna ocena rozwoju psychomotorycznego
ocena jakosciowa i ilosciowa diety (Ca,D3,DHA)

weryfikacja zrédet pokarmowych sktadnikéw odzywczych

* powolne wprowadzanie nowych pokarmow dotychc;as_kaIuczanych i
sprawdzanie stezen galaktozo-1-fosforanu erytrocytéw i / lub
galaktitolu w moczu.

* chociaz czutosc tych biomarkerow jest ograniczona (duza zmiennosc
osobnicza tych markerdw i niewrazliwosc na zmiany w spozyciu
galaktozy), mogg one by¢ przydatne do wykazania, ze dodanie
niewielkich ilosci galaktozy nie wptywa niekorzystnie na kontrole
metaboliczng

modyfikacja zalecen dotyczgcych suplementacji witamin i
sktadnikdw mineralnych
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