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Annotasiya

Qalaktozemiya  xostoliyi  do  mibadila
xastoliklorina aiddir. Son onillikds todqgiqatlarin
noticosi  olaraq yuzlorlo yeni irsi muibadilo
pozgunluqlar1 agkar edilmis va bu grup xastaliklor
daha da saxoslonmisdir.

Qalaktozemiya xastaliyi
yenidogulmusglar arasinda tosadiif olunmasina
gors fenilketonuriyadan sonra ikinci yerdadir.
Xastoalik zamani qalaktoza-1-fosfat-
uridiltransferazanin defisiti miisahido olunur.
Qalaktozemiyali homoziqot xastalarin
eritrositlorinda galaktoza-1-fosfat-
uridiltransferazanmn aktivliyi toyin edilmir.
Heteroziqotlarda fermentin aktivliyi normal
aktivliyin 50%-ni toskil edir.

Azorbaycan Respublikasinda ilk dofo
olaraq Baki soharinin dogum evlarinds vo EImi
Todqigat Pediatriya Institutuna miiraciot etmis
xastolor arasmda immunoferment analizi ilo
Qalaktozemiya irsi mibadilo xastaliyinin
genetik skrininqi aparilmis, lic
yenidogulmusda va iki Xasts usaqda qlikoza-
6-fosfatdehidrogenaza ferment catismazlig
muoayyan olunmusdur.

Giris

Irsi maddalor miibadilosinin
pozgunluglarmi gdstoron bir qrup olamatlor
movcuddur: yenidogulma zamani vo Yya
inkisafinin sonraki morhoalosindo psixamator
inkisafin  longimosi, qicolma  sindromu,
miopatiya, komatoz  voziyyotin  tokrar
olunmasi, dalaq vo qaraciyerin bdylimasi,
ataksiya, atetozlar, yemokdon imtina va
cokinin proqressiv itirilmasi, qusma, badondon
va sidikdon galon spesifik qoxu, gidanin mada
bagirsaq sistemindon sorulmamasi sindromu
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(malabsorbsiya), skiletin anomaliyasi, sagin v
dorinin ronginin doyisilmesi, katarakta, qofloti
Olim sindromu, uzun miiddadli sariliq vo s.
migsahido olunur. Maddolor miibadilosi
pozgunluguna aid olan xostoliklor sirasina
Qalaktozemiya  xostoliyi do  daxildir.
Maddolorin metabolizmi vo enerji — bitin
canli orqanizmlorin yagsamasi {i¢iin vacib olan,
organizma xaricdan gabul olunan bioloji aktiv
maddslorin kimyavi par¢alanmalar: labiitdiir.
Bu xostoliklorin diagnostikasi vo miialicosi ¢ox
¢otin vo mosuliyyatlidir, hokim terapevt vo
hokim genetik torofindon birgo aparilir. Irsi
xastaliklorin skrininqi — diaqnostikast xarici
saglam yenidogulmus usaqlarda aparilir.
Analizin noticesi  yenidogulmusun  18-Ci
giiniine kimi hazir olmali va dearhal xastaliyin
mialicosino  baglanmalidir.  ©ks  halda
miibadilo pozgunlugu naticosindo orqanizmin
zohorlonmosi  baslaywr.  Xaricon saglam
yenidogulmus usaqlarda toxminon 2-3 cl gun
sohhotindo pislosmo - koskin doyisiklik
miisahids olunur(5) .

Irsi maddalor miibadilosinin
pozgunluglarmi1 gostoron bir qrup olamotlor
miiveuddur: yenidogulma zamani vo ya
inkisafinin sonraki morholosindo psixamator
inkisafin  longimosi, qicolma sindromu,
miopatiya, komatoz  voziyyotin  tokrar
olunmasi, dalaq vo gara ciyorin bOyiimasi,
ataksiya, atetozlar, yemokdon imtina vo
¢okinin proqressiv itirilmasi, qusma, badondon
va sidikdon golon spesifik qoxu, qidanin modo
bagirsaq sistemindon sorulmamasi sindromu
(malabsorbsiya), skiletin anomaliyasi, sa¢in vo
dorinin ronginin doyisilmosi, katarakta, gofloti
Olim sindromu, uzun miiddadli sariliq, va s.
miisahids olunur (3,40.

Mibadilo yolunun birinci moarholasinds
gara ciyar, beyin hiiceyralorinds vo eritrositlordo
galaktoza  fosforlasaraq  galaktoza-1-fosfata
cevrilir. Muibadilonin sonraki moarhoalasi Ugln
galaktoza-1-fosfat-uridiltransferaza  fermentinin
istiraki  vacibdir. Fermentin defisiti zaman
galaktoza-1-fosfatin UDF-qalaktozaya cevrilmasi
mimkin deyil. Galaktozemiya irsi mibadils
xastaliyinin har ii¢ genetik formasinin irsiyyot
tipi autosom-resessivdir. Qaktozemiya geninin
doqquz mutasiyas1 agkar edilib identifikasiyasi
aparilmigdir: Q188R, S135L, K285N, T138M,
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L195D, Y209C, 1VS-2-2 (A-G), N314D va
L218L. Bu mutasiyalar asason — 80% ag darili
insanlarda tesadif olunur. Toxminan 20%-i
digar etnik qruplarda miisahido olunur. Bitln
mutasiyalarim penetranliq doracasi  100%-
dir(1,2,6).

Qalaktoza-1-fosfatin hiiceyralordo
botndaxili inkisaf dovriindo toplanmasi
xastaliya sobab olur. Qalaktozemiyanin klassik
formasinda xastoliyin simptomlarinin:
anoreksiya, qusma, siidii qabul etmomaosi, ¢oki
arttiminin dayanmasma daha erkon tosadif
olunur (7,8,9).

Material vo metodika

Toadqiq olunan material Azarbaycan
Sohiyya Nazirliyinin Elmi-Tadqiqat Pediatriya
Institutuna miiraciot etmis xostolor vo Baki
sohorinin  dogum  evlorindo  dogulmus
usaqglardan gotlrilmisdiir. Analizlorin
aparilmas1t moqgsodilo venoz gandan istifado
edilmisdir. Qan niimunasi yenidogulmuslarin
hoyatinin 24-72 saat1 orzindo dabanindan
gotiiriiliir. Yenidogulmusun dabani tomiz iliq
dosmal ilo (40-41°C) silinir. Dabanin gan
gotiiriilon nahiyyasi 70%-1i spirtlo  silinir.
Ehtiyatla iynonin kdmokliyi ilo daban desilorok
gan Vatman 903 kagizina hopdurulur. Kagiza
hopdurulmus gan damlasina toxunmaq olmaz.
Qan lokasi otaq temperaturunda toxminon 3
saat orzindo qurudulur. Har bir niimuns ayrica
zorfin igarisinds saxlanilir. Saxlanma miiddati
ritubot kecirmoyon zorfin igorisindo bir
haftadir. Qanin keyfiyyoti dord ay miiddstindo
soyuducunun icorisindo 4-8°C-do
saxlanildigda itmir. Niimunoni uzun miiddot
saxlamaq Ttg¢iin iso soyuducunun buzlaq

hissosindon istifado olunur. Kontrol va
stadartlarin sabitliyinin saxlanilmast
moqgsadilo  xdsusi  aliminium  folgadan

hazirlanmis zorfin igorisinds qutuda saxlanilir.
Analiz immunoferment analizi {sulu ilo
apartlir. Diametri Smm olan pasientin gan
niimunoasi, kontrol veo standart niimunalor
stativin yuvaciglarna qoyulur. Hor bir
niimunadon iki disk istifado olunur. Stativ 40
dogige miiddatine 90-95° C su hamammmn
icorisine qoyulur. Hor bir yuvacigin iizerino
qan diskini tamamilo Ortmok sorti ilo hocmi
150 mkl bufer olavo olunur. Stativ xiisusi
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gapaqla Ortiiliib mikserin iizorino qoyulur.
Diizgiin halda mohlul soffaf galmalidir.
Yuvaciglardan hocmi 100 mkl mohlul
gotiiriilorok digor mikrostativo alave olunur.
2,3 vo 4 sayl reaktivlor eyni miqdarda
qarigdirtlir.  Hazirlanmis mohlul 5  doaqigo
miiddotindo stabildir. Niimuno olan her
yuvaciga 2,3 vo 4 sayli reaktivlordon
hazirlanmis mohluldan 150 mkl alavo olunur.
60 doqigo miiddatindo {izori gapaqla oOrtiiliib
seykerin tizorino qoyulur.Absorbsiya 490 nm
aparilir. Qan zordabinda sokor, bilirubin,
qaraciyor fermentlori; alanilaminotransferaza
(ALAT), quanilaminotransferaza (ASAT) vo
alfafetoprotein  (AFP) ABS-n  Bekman
firmasinin istehsali olan Becman Coulter
UniCel DxC 600 aparatinda aparilmigdir.
Qlukoza-6-fosfatdehidrogenaza (Q6FD)
fermentinin  aktivliyi =~ ABS-m Sigma
firmasinda hazirlanmis reaktivlorin komokliyi
ilo aparilmisdir.

Notica vo miizakirasi

276 xostonin biokimyovi analizi vo
genetik skrininqi aparilmigdir. 3
yenidogulmusda vo xostodo QO6FD ferment
catismazhigi miisahido olunmusdur.
Yenidogulmuslardan ikisi oglan, biri qiz
olmusdur. Ug yenidogulmusdan ikisindo
fermentin qismon ¢atismamasi, yoni normanin

40-45%- 1i akdivliyi miioyyon olunub
fermentin bu aktivlik dorocesi hor iKi
yenidogulmusda GALT fermentinin

hetereziqot dastyiciliq tipinin olmasindan
asihidir.  Yenidogulmusun birindo fermentin
tam defisiti askar olunub .Fermentin
aktivliyinin tam ¢atismamasi yenidogulmusda
GALT geninin homoziqot formasini gostarir.
Yenidogulmuslarin  hor {i¢liniin  sohhatindo
narahat¢iliq, bagirsaginda kop miisahide
olunmusdur. Hor 3 yenidogulmusun qan
zordabinda sokorin miqdart normadan asagi
olub 4,1-5,9 mmol/l olmali oldugu halda, 1,2-
1,9 mmol/l-o borabor olmusdur. Qlikoza-6-
fosfatdehidrogenaza (Q6FD)  fermentinin
aktivliyi ise asag1 olub aktivlik normasinin 10-
30%-ni toskil etmisdir. Qan zordabinda
bilirubin vo qaraciyor fermentlorinin miqdari
normada  yiikksok  olmusdur. Belo ki,
alanilaminotransferaza-ALAT (61-78 IU/I, N-
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10-70 1U/l) , quanilaminotransferaza-ASAT
(64-81 1U/I, N- 15-41 1U/1) olmusdur.

Elmi Todgiqat Pediatriya Institutunda
miialico olunan xastolorin hor ikisindo bu
fermentin tam catismazligi miioyyan olunub.
Bu xastolorin hor ikisi oglandir. Onlarlardan
biri 1 yas 6 ayhq, digori 1 yas 9 ayliqdir.
Ferment aktivliyiin tam catigmamasi1 hor iki
xostodo  homoziqot formanin olmasi ilo
olagadardir. Hor iki usaqda hozm sisteminda
kdp, qaraciyords sirroz miisahido edilmisdir.
Alfafetoproteinin (AFP) miqdar1 hor iki
xostado normadan yiiksok olmusdur (13,9-16,8
[U/1). Xastonin qan zordabinda sokorin migdari
normada asag1 (1,1-1,4mmol/l) olmusdur.
Q6FD fermentinin aktivliyi normal aktivliyin
10-20%-ni toskil etmisdir. Qan zordabinda
bilirubin vo fraksiyalarinin miqdar1 66-
76mkmol/l,  qaraciyor  fermentlori  1so
normadan  yiiksok olmusdur. Belo ki,
alanilaminotransferazanin (ALAT) miqdari
normada 10-40 IU/1 olmali oldugu halda, 69-
88 1U/I, quanilaminotransferazanin (ASAT)
miqdar1 iso normada 15-41 IU/I olmal1 oldugu
halda 74-87 1U/l-5 barabar olmusdur.

Natica

1.Qan zordabinda sokorin miqdarinin, Q6FD
fermentinin  aktivliyinin asagi, qaraciyor
fermentlorinin normadan yiiksok olmasi
yenidogulmslarin  hor {i¢lindo vo xosto
usaglarm iso hor ikisindo GALT fermentinin
miixtolif dorocoli ¢atigmazliginin  olmasini
gostorir.

2. GALT geninin defisiti homoziqot,
heteroziqot vo kompaunt voziyystlordo
miioyyon olunmusdur.
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SUMMARY

Biochemystry and molecular-genetic study
of Glucose-6-phosphatehydrogenase
enzyme deficiency in newborns

Huseynova L.S., Alieva K.A., Valieva G.A.
Azerbaijan Medical University.
Baku State University.
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polymerase chain reaction, mutation, gene,
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For the first time, genetic screening of
hereditary metabolic disease — galactosemia
was conducted in maternity hospitals in Baku,
Azerbaijan Republic. Using molecular genetic
techniques two mutations of GALT gene were
identified. It was confirmed heterozygous, and
homozygous compound states for mutations
identified. GALT gene frequency in the
newborns was - 0.0072 and in affected children
- 0.0526, in decimal quantity.

XULASO

Y enidogulmuslarda qliikoza-6-
fosfatdehidrogenaza ferment
catismazhginin biokimyavi va molekulyar-
genetik dyranilmasi

Huseynova L.S., 9liyeva K. A., Valiyeva G.O.
Azarbaycan Tibb Universiteti
Baki Déviat Universiteti

Acar sozlar: Qalaktozemiya, skrining,
mutasiya, gen, mubadila xastaliyi, ekzon.

Azorbaycan  Respublikasmin  Baki
sohorinin dogum evlarindo ilk dofo olaraq
galaktozemiya irsi mibadilo  xastaliyinin
genetik skrininqi aparilmisdir. Molekulyar
genetik metodlardan istifado etmoklo GALT
geninin iki mutasiyast identifikasiya edilib.
Askar olmus mutasiyalarin heteroziqot,
homozigot vo kompaund genetik vaziyyatlori
miayyon olunmusdur. Yenidogulmuslarda
GALT geninin mutasiyalarmnm tasadif olunma
tezliyi — 0,0072, 38 xosto usagda — 0,0526
(vahid daxilinds) olmusdur.

52



