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Ulevaade
Klassikaline galaktoseemia (ingl. K GALT deficiency; Galactose-1-Phosphate Uridylyltransferase

Deficiency) on parilik ainevahetushaigus, mis md&jutab galaktoosi, piimasuhkru koostisosade
hulka kuuluva monosahhariidi, Idhustamist. Selle haire korral ei suuda organism galaktoosi
korralikult metaboliseerida, mis viib galaktoosi ja tema metaboliitide (lagundamise
vahelihendite kuhjumiseni. Kui vastsiindinutel seda haigust ei diagnoosita ja ei alustata
Oigeaegset ravi, vdivad tekkida eluohtlikud tisistused, sealhulgas toitmisraskused, kaalutdusu
puudumine, maksakahjustus, verejooksud ja Escherichia coli poolt poOhjustatud sepsis
(veremdirgistus). Varajane diagnoosimine ja laktoosivaba dieedi rakendamine esimese kiimne
elupdeva jooksul vdivad dra hoida need agedad vastsiindinuea tisistused. Siiski, hoolimata
varajasest ja adekvaatsest ravist, on klassikalise galaktoseemiaga lastel suurenenud risk
arengupeetuse, koneprobleemide (nagu lapsepdlve apraksia ja disartria) ning motoorse
funktsiooni hdirete  tekkeks. Peaaegu koigil naissoost patsientidel esineb
hiipergonadotroopne hiipogonadism vdi enneaegne munasarjade puudulikkus (POI).

Tekkepdhjused

Klassikaline galaktoseemia on pdhjustatud muutustest GALT geenis, mis kodeerib enstimi
galaktoosi-1-fosfaat uridiililtransferaas. See ensiiim on keskne galaktoosi metabolismis,
muundades galaktoosi-1-fosfaadi UDP-galaktoosiks. Ensiiimi puudulikkuse korral kuhjub
galaktoos-1-fosfaat ning teised toksilised vahelihendid, péhjustades rakukahjustust ja haiguse
kliinilist valjendust. Klassikalise galaktoseemia korral on enstiiimi aktiivsus tavaliselt puudulik
vOi minimaalne.

Kliiniline pilt

Simptomid ilmnevad enamasti esimestel elupdevadel péarast piimatoiduga alustamist.
Esialgsed simptomid hdlmavad toitmisraskusi, oksendamist, k&hulahtisust, letargiat
(haiguslikku unisust) ja kaalutdusu puudumist. lima ravita vGib haigus kiiresti edasi areneda,
pOhjustades maksafunktsiooni haireid, kollatdbe, hepatosplenomegaaliat (maksa ja porna
suurenemist), verejookse ja suurenenud vastuvotlikkust nakkushaigustele, eriti E.
coli sepsisele. Isegi varajase ravi algusega, vodivad tekkida pikaajalised tisistused nagu
arengupeetus, kdneprobleemid ning naistel enneaegne munasarjade puudulikkus.

Parandumine
Parandumine toimub autosoom-retsessiivselt (vt joonis 1), mis tdhendab, et haigus avaldub

indiviididel, kes on parinud kaks haigusseoselist varianti (ks kummaltki vanemalt) GALT



geenis. Vanemad, kes on ihe patogeense variandi kandjad, on tavaliselt simptomite vabad,

kuid neil on iga raseduse korral 25% tdendosus saada klassikalise galaktoseemiaga laps.
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Jalgimine ja ravi
Klassikalise galaktoseemia ravi pohineb eluaegsel
dieedil,
galaktoosi

laktoosi- ja  galaktoosivabal valtides

piimatooteid ja muid sisaldavaid
toiduaineid. Varajane dieedi alustamine voib éara
hoida

hoolimata

agedad vastsiindinuea tusistused. Siiski,
dieedist,

komplikatsioonid, mistdttu on oluline regulaarne

voivad tekkida pikaajalised

jalgimine, sealhulgas neuroloogilise  arengu

hindamine, kdneteraapia ning endokrinoloogiline
jalgimine naistel, et tuvastada ja hallata enneaegset
munasarjade puudulikkust.

Prognoos
Oigeaegse diagnoosimise ja dieetraviga saab viltida

mitmeid klassikalise ~ galaktoseemia  adgedaid

tusistusi. Siiski, isegi adekvaatse raviga, pusib risk

pikaajalisteks komplikatsioonideks, nagu

arengupeetus, kone- ja motoorikaprobleemid ning
naissoost isikutel

enneaegne  munasarjade

puudulikkus. Seetdttu on oluline eluaegne jalgimine

ja toetav ravi, et optimeerida elukvaliteeti ja

funktsionaalset voimekust.
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