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Aktuelle Befunde zur

Klassischen Galaktosämie



• Biochemische Grundlagen

• Schwangerschaft & Stillen

• Kognitive Entwicklung

• Galaktosetoleranz
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Mutationen im GALT-Gen
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Klass. Galaktosämie
‚milestones‘
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• Biochemische Grundlagen

• Schwangerschaft & Stillen

• Kognitive Entwicklung

• Galaktosetoleranz



Schwangerschaft
und 

Stoffwechsel-
einstellung
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Schwangerschaft und Stillen haben keinerlei

klinisch relevanten Auswirkungen auf die 

Stoffwechseleinstellung bei Frauen mit

klassischer Galaktosämie

Schlussfolgerung für
Schwangerschaft & Stillen



• Biochemische Grundlagen

• Schwangerschaft & Stillen

• Kognitive Entwicklung

• Galaktosetoleranz



• 11 w, 12 m

• mittleres Alter 11 bzw. 26 

• GALT <2% der Norm

• charakteristischer Genotyp

• strikte Diät

Patienten der IQ-Studie



IQ-Studie:
Korrelation IQ und Alter
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IQ-Studie
Individuelle IQ-Entwicklung
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IQ-Studie
IQ-Cluster-Analyse
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IQ-Studie: Synopsis Literaturdaten
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• Bei GALT-Mangel ist die kognitive Leistung im

Mittel gegenüber der Norm etwas beeinträchtig

• Das Alter hat keinen wesentlichen Einfluss auf

den IQ

• Eine Beeinträchtigung der kognitiven Leistungs-

fähigkeit dürfte bereits sehr früh erfolgen

(möglicherweise pränatal angelegt)

Schlussfolgerung aus der IQ-Studie



• Biochemische Grundlagen

• Schwangerschaft & Stillen

• Kognitive Entwicklung

• Galaktosetoleranz



Sporadische Berichte
über unbehandelte Galaktosämie



Abschätzung:
Maximale Galaktose-Toleranz

(Erwachsene)

Proband           GALT

(70 kg)         (µmol/h/gHb) 

Gal-EC

(mg/min/kg)

Toleranz

(g/d)

Gesunde                  25

Kontrolle

7 * (700)

Klassische            0.25             
Galaktosämie

0.14 14

(200 mg/kg/d)

* nach Tygstrup 1963 Acta Physiol Scand 58, 62



Galaktose-Belastung bei Galaktosämie
Wirkung auf Gal-1-P in Ery‘s
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Galaktose-Toleranz in vivo:
Sizze der Fortsetzungsstudie
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• Leberwerte

>3 x Normobergrenze

• Gal-1-P i.Ery. 

mehrfach > 15 mg/dL

Abbruchkriterien



• männlich, geboren 1971 

• Landschaftspfleger

• GALT <2% der Norm 

• Genotyp Q188R/K285N

Patient der Pilotstudie



Regulär-diätetische Galaktosezufuhr
und zusätzliche Galaktosegabe

160 mg Gal/kg/d
= 9000 mg/d
= 17 g Lactose/d
= 350 mL Milch/d
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Galaktose-Toleranz-Studie:
Leberenzyme im Blutplasma
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Galaktose-Toleranz-Studie:
Galaktose-Metabolite im Urin
G

al
-M

et
ab

ol
ite

 i.
 U

.
(µ

m
ol

/m
m

ol
cr

ea
)

Galaktosegabe (mg/kg/d)

Zeit (Wochen)

0 8 16 24 32 40 48 56 64

0

100

200

300

400

Galaktitol

Galaktonat

Gal

11
5

130
160



Galaktose-Toleranz-Studie:
Gal-1-P und Galaktitol i.Ery. 
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Galaktose-Toleranz-Studie:
Korrelation Gal-1-P und Gal-Zufuhr
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• Bei Patienten mit klassischer Galaktosämie ist eine

erhebliche Galaktosetoleranz vorhanden

• Die Toleranz dürfte bei erwachsenen Patienten

deutlich über 6 g Galaktose pro Tag liegen

- entspricht dem Gehalt in  ca. 250 mL (Kuh)Milch -

Schlussfolgerung aus Toleranzstudie



Danke !!
an alle Teilnehmer,

Beteiligte
und Förderer

(Elterninitiative Galaktosämie, DFG)





Offene Fragen

• Grenze der Galaktosetoleranz ?

• Ist die Toleranz repräsentativ für

erwachsene Patienten ?

• Wo liegt die Grenze bei Kindern ?

• Welche Toleranz haben Variante ?


