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GALT Aktivität in Erythrozyten (µmol / h  pro gHb)
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• klassische Galaktosämie (Diätbehandlung)
GALT < 0.4 µmol/h/gHb, Gal-1-P > 2 mg/dLEry,
Galaktitol > 100 µmol/mmolCrea

Variante (± Laktoserestriktion)
GALT >0.4 bis > 4.0 µmol/h/gHb, Gal-1-P < 2 mg/dLEry,
Galaktitol < 100 µmol/mmolCrea

Duarte D2 (keine Einschränkung)
GALT 4-6 µmol/h/gHb, Gal-1-P < 0.3 mg/dLEry,
Galaktitol > 10 µmol/mmolCrea

Charakteristische 
Stoffwechselparameter (Erwachsene)
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GALT-Aktivität (µmol / h / gHb)
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Duarte D2-Genotyp

E 
1

I 1
E 
2

I 2
E 
3

I 3
E 
4

I 4
E 
5

I 5
E 
6

I 6
E 
7

I 7
E 
8

I 8
E 
9

I 9
E 
10

Promotor

g.-119_-116del(GTCA)

P185L
Q188R

N314DIVS5-24G>A

g.951A>C

L195P
R204P

K127E
H132Q

W316X
P325L
E352Q

M1L
D28N

V65M
P66S

K285N
H301R

EIG eV
2007



Alter (Jahre)
0 5 10 15 20 25 30 35 40

G
al

-1
-p

 i.
 E

ry
 (

µm
o

l(
L

)

0

250

500

750

1000

1250

1500

normale Ernährung, n=82 (43 Pat)
partielle Restriktion, n=25 (13 Pat)
keine Diätinformation, n=54 (28 Pat)

EIG eV
2007



Alter (Jahre)
0 1 2 3

G
al

-1
-p

 i.
 E

ry
 (

µm
o

l(
L

)

0

250

500

750

1000

1250

1500

normale Ernährung
partielle Restriktion
keine Diätinformation

EIG eV
2007



Liegt die Restakt ivität der GALT

i. Ery über ca. 2 0 % der Norm

w ie z.B. bei Duarte D2 - Varianten

sind keinerlei diätet ische 

Einschränkungen erforderlich
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Schlussfolgerungen
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Sporadische Berichte
über unbehandelte Galaktosäm ie
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Ermittlung der Galaktose-Toleranz in vivo:
Skizze der Fortsetzungsstudie
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• m ännlich, geboren 1 9 7 1 

• Landschaftspfleger

• GALT < 2 % der Norm

• Genotyp Q1 8 8 R/ K2 8 5 N

Patient der Pilotstudie
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• dauerhafter Anst ieg

der Leberw erte

• Gal- 1 - P i.Ery. 

m ehrfach > 1 5 m g/ dL

Abbruchkriterien
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Galactose Load (mg/kg/d)
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Offene Fragen

• Grenze der Galaktosetoleranz ?

• I st die Toleranz repräsentat iv für

erw achsene Pat ienten ?

• W o liegt die Grenze bei Kindern ?

• W elche Toleranz haben Variante ?




