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Abstrakt

Prezentovany je zriedkavy pripad 8-mesa¢ného chlapca s obojstrannymi kata-
raktami, u ktorého bol diagnostikovany vrodeny deficit galaktokinazy na zaklade
metabolického skriningu pre kongenitalne bilateralne katarakty. Pacient podstu-
pil operaciu - extrakciu katarakty obojstranne. Po zavedeni bezlaktézovej diéty
sa pacient vyvija normélne, bez zndmok oneskorenia vyvinu. Je pritomna bilate-
ralna afakia s jemnym horizontadlnym nystagmom, zapri¢inenym neskorsou diag-
nézou katarakty.

Abstract

Authors present a rare case of 8-month old male with bilateral cataract formation.
He was diagnosed with galaktokinase deficiency based on metabolic screening in
bilateral congenital cataract. Patient undervent cataract extraction. After galac-
tose restricted diet the patient appeared normal with no signs of developmental
delay. There is aphakia and indistinctive horizontal nystagmus caused by delayed
diagnosis of cataract.

Uvod

Galaktosémia je zriedkavé autosémovo recesivne de-
di¢né ochorenie spésobené poruchou premeny ga-
laktézy na glukézu. Galaktéza je metabolizovana na
glukdzu v priebehu Leloirovho cyklu, pricom deficit sa
moze tykat viacerych enzymov, nevyhnutnych pre tuto
metabolicku cestu.

Pri klasickej galaktosémii (OMIM 230400) je porucha
zapri¢inena deficitom enzymu galakt6zo-1-fosfat uridyl
transferaza (GALT) s lokusom na 9p13(21). Ochorenie je
charakterizované poruchou funkcie pecene, neprospie-
vanim, ikterom, hepatosplenomegaliou, mentéalnou re-
tardaciou. Vyskytuje sa aj katarakta a ovaridlna dys-
funkcia. Neliecené pripady koncia letalne.

Pri deficite galaktokinazy (OMIM 230200) je porucha za-
pricinena deficitom galaktokinazy (GALK1), ktory zodpo-
veda za fosforylaciu galaktdzy. Metabolicky blok vedie
k akumul3cii galaktézy a nasledne galaktitolu, ktord je zod-
povedny za vznik katarakty. Z inych symptémov boli po-
pisané pseudotumor mozgu, neprospievanie a asympto-

matickd hypoglykémia. Deficit UDP galakt6zo-epime-
razy (GALE, OMIM 230350) ma lokus na 7p36-p35.

Kazuistika

8-mesacné dieta bolo prijaté na operaciu obojstrannej
kongenitalnej prednej polarnej az subkapsularnej ka-
tarakty, ktora interferovala s optickou osou centrélne
v rozsahu 3,5 mm. Anamnéza bielych zreniciek bola
uddvand asi od 4-5 mesiacov veku dietata, od 2 mesia-
cov rodicia pozorovali zasklbovité pohyby o¢i.

Dieta bolo narodené v termine, sectio caesarea,
3550 g, 50 cm, perinatdlne bez patolégie, dovtedaj-
Sie skriningové vysetrenia nevykazovali odchylku od
normy. O¢kované bolo podla poradne, neboli udévané
Ziadne ochorenia ani iné problémy v doterajsom vyvoji,
psychomotoricky vyvoj bol veku primerany. Rodinna
anamnéza: vzhladom k ochoreniu negativna.

Dieta bolo vo veku 8 mesiacov (vo februari 2015) vy-
Setrené na Klinike detskej oftalmoldgie v Bratislave, na-
sledne objednané na operaciu pre nalez obojstrannej
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kongenitalnej prednej polarnej az subkapsularnej kata-
rakty, ktord prekryvala optickd os centralne v rozsahu
3,5 mm (obr. 1).

Predoperacne bol pritomny jemny horizontdlny nystag-
mus. Ostatny oc¢ny nalez bol v norme. V ramci diferenci-
alnej diagnostiky bilaterdlnej adnétnej katarakty bolo vy-
konané metabolické vysetrenie, ktoré preukdzalo abnor-
malne hodnoty galaktézy a jej metabolitov v sére i v moci
(tab), na zaklade ktorého bol diagnostikovany deficit ga-
laktokinazy a nasadena bezlaktézova diéta (tab).

Molekularna analyza odhalila 2 nové mutacie v GALK
géne, pacient bol diagnostikovany ako zmiesany hete-
rozygot pre GALK-D.

Z oftalmologického hladiska pacient podstupil ope-
racie: vo februari 2015 extrakciu katarakty vpravo, na-
sledne s odstupom 3 tyzdnov vlavo. Pre vytvorenie se-
kundarnej katarakty bola potrebna kapsulektémia oboj-
stranne s polro¢nym odstupom. Oftalmologicky nélez
okrem pooperacnej afakie a nystagmu, pritomného uz
predoperacne, nevykazoval dal3ie abnormality. Nalez na
o¢nom pozadi bol v norme (obr. 2).

Pacient je v oftalmologickom i metabolickom sledovani
20 mesiacov, ocny nélez je stabilizovany, s afakickou korek-
ciou je centralna zrakova ostrost veku primerana. Metabo-
lickd kompenzacia je dobrd. Pacient nevykazuje zndmky
oneskoreného vyvoja alebo mentélnej retardacie.

Diskusia

Deficit galaktokinazy je zriedkavé autosomalne rece-
sivne ochorenie, ktoré spésobuje vznik katarakty u deti,
ktoré nemaju bezlaktézovu dietu. Tvorba katarakty je vy-

sledkom osmotického fenoménu, zapric¢ineného akumu-
laciou galakctitolu v Sosovke [4]. Gitzelmann [2] uvadza
pripad juvenilnych katarakt v spojitosti s deficitom galak-
tokindzy u konsanguinnych Rémov. Cook [1] popisuje
novorodené dieta s hyperbilirubinémiou, u ktorého ka-
tarakty vymizli po Uprave diety. Prchal [8] spdja vyskyt
presenilnej katarakty s heterozygdtnostou pre galak-
tokinazovu a galakto uridyl transferazovu deficienciu.
Bosch [2] uvadza klinicky obraz u pacientov s diagnos-
tikovanym deficitom galaktokindzy. Katarkata bola naj-
CastejSim nalezom, iné abnormality, okrem katarakty
boli pritomné v 35 % pripadov, najcastejsie pseudotu-
mor cerebri. Viaceri autori uvddzaju vznik, resp. progre-
siu katarakty u tehotnych Zien s galaktosémiou v posled-
nych mesiacoch tehotenstva, resp. v obdobi kojenia, ¢o
dévaju do suvislosti s laktaciou a rezorpciou galaktézy
[6,5].

Vznik sekundarnej katarakty po primarnej extrakcii je
u deti casty. Elkin [9] udéava az 90% vyskyt opacifikacie
zadného puzdra po primarnej extrakcii $o3ovky bez po-
steriérnej kapsulotémie a prednej vitrektémie. Vzhla-
dom na tato skuto¢nost nedavame vyskyt sekundarne;j
katarakty u pacienta do suvislosti so zadkladnym ocho-
renim. Vznik nystagmu, ktory bol pritomny uz predope-
racne, ddvame do suvislosti s poruchou vyvoja centrél-
nej fixacie u dietata s okludovanou optickou osou vzhla-
dom na pritomnd, ale nediagnostikovanu kataraktu.

Zaver
Metabolické ochorenia ¢asto ovplyviiuju metabolizmus
sosovky a znizuju tak jej transparentnost. U niektorych

Tab. Hodnoty galaktdzy a jej metabolitov v sére a v moci pri prvom vysetreni a po bezlaktézovej diéte

v trvani 19 dni

vysetrenie vstupné hodnoty
galaktéza (SKK) > 5,0 mmol/I
galakt6zo-1-P(SKK) < 0,2 mmol/I
UDP galakto6za (SKK) < 0,2mmol/l

5,4 mmol/mol krea
18672

galaktéza (U)
galaktitol (U)

po 19 ditoch bezlaktézovej diéty

referen¢né hodnoty

< 0,2 mmol/I < 0,2 mmol/I

< 0,2 mmol/Il < 0,2 mmol/Il

< 0,2 mmol/l < 0,2 mmol/l
0,1 mmol/mol krea 0,01-0,38 mmol/mol krea

382 vid'legenda

Legenda: metéda GC-MS, kontrolny sibor n = 17, rozsah 2-73, median 34 mmol/mol krea

Obr. 1. Katarakta pred operaciou

Obr. 2. Fyziologicky nédlez na o¢nom pozadi
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metabolickych ochoreni je zékal SoSovky priam pato-
gnomicky. U deficiencie galaktokinazy pri vcasnej dia-
gnodze je mozné samotnym dietetickym opatrenim pre-
dist vytvoreniu zakalu $osovky, resp. do urcitého stadia
tvorby osmotickych vakuol je proces reverzibilny. V nie-
ktorych krajinach existuje skriningové vysetrenie na
deficit galaktokinazy. Tato kazuistika by mohla prispiet
k zvézeniu zavedenia skriningu na tento metabolicky
deficit, najma v rizikovych rodinach.
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