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AZORBAYCANIN AYRI-AYRI REGIONLARINDAN MUXTOLIF
ETNiK QRUPLARA MONSUB OLAN
YENIDOGULMUS VO AZYASLILAR ARASINDA APARILMIS
GALT GENININ GENETIK SKRININQI

2018-2021-ci illorda Azarbaycan Respublikasinda ilk dafo olaraq Azarbaycanin
ayri-ayrt bolgalorinda faaliyyat géstoron dogum eviari Va XaStoxanalar, o ciimladon
Baki sohorinin  dogum eviarinda yenidogulmuslar va Elmi-Tadgigat Pediatriya
Institutuna miiraciat etmis xaStolor arasinda immunoferment analizi ilo Qalaktozemiya
irsi miibadila xastaliyinin genetik skriningi aparilmisdir. Ayri-ayrt regionlarindan
miixtalif etnik qruplara mansub olan yenidogulmus vo azyashlar arasinda aparilmis
GALT geninin genetik skrininginin naticalorina asasan dord yenidogulmugda bu
geninin mutasiyast miiaYyon olunmusdur. Umumilikdo 630 nofar skrininga calb
olunmus vo GALT geninin P325L, H132Q va QI88R mutasiyalart heterozigot
Vaziyyatda miiayyon olunmugdur.

Qalaktozemiya digor irsi xastaliklorin biokimyavi diagnozu problemlarini va
heterozigot dasiyicilarimin askarlanmasini, xastaliyin erkon askarlanmast iigiin yeni
dogulmus usaqglarin kiitlovi miiayinasinin tagkili, effektiv pahriz miialicasinin inkisafi vo
digor moasalalori hall etmak iiciin bir név modeldir. Umid edirik ki, klassik
qalaktozemiyanin skrining programi isindaki nailiyyatlor xasta va yenidogulmuslarin
kémayina ¢atacaq.

Hor bir konkret populyasiyada GAL geninin va bu genin ti¢ heterogen formasinin
(GALI, GALE, GALK) mutasiyalarimin mexanizmini, tibbi genetik xidmoatin an effektli
taskili, bu ciddi irsi xastaliyin erkon diagnozu, qarsistmin alinmast yollarin 6yronmoak
olduqca onamlidir.

Agar sozlor: Qalaktozemiya, genetik skrining, immunoferment analizi, xromosom,
gen

Hor bir konkret populyasiyada GAL geninin va bu genin ii¢ heterogen formasinin
(GALI1, GALE, GALK) mutasiyalarinin mexanizmini, tibbi genetik Xxidmeotin an effektli
toskili, bu ciddi irsi xastaliyin erkon diagnozu, qarsisinin alinmasi yollarmi Syranmok
oldugca 6namlidir.

Ik dofs olaraq Azerbaycanin miixtalif bolgalorinde o ciimloden Baki soharinda
Azorbaycan Respublikasinda Elmi-Todqiqat Pediatriya Institutuna miiraciot edon
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yenidogulmus vo azyash usaqglar arasinda Qalaktozemiya irsi metabolik xastoaliyinin
immunoferment analizi ilo genetik skriningi aparilib. Miixtalif bolgalordon olan miixtalif
etnik qruplara aid yenidogulmuslar vo azyasl usaqglar arasinda GALT geninin genetik
skrininginin naticalorino asasen, dord yeni dogulmus korpads bu gends mutasiyalar
miioyyon edilmisdir. Umumilikdo 630 nofor miiayino olunub va heterozigot veziyystds
GALT geninin P325L, H132Q vo Q188R mutasiyalar1 agkar edilmisdir.

JL.C.I'yceiinosa, 11.A.Maxmyooea

FEHETI/I‘-IFiCKI/II‘/‘I CKPUHUHI 'EHA GALT Y HOBOPOXJIEHHbIX 1
JAETEU U3 PASHbIX PETUOHOB ABEPBAU/IZKAHA CPEJIN
HNPEACTABUTEJIEU PASHBIX OTHUYECKUX I'PYIIII

Kniouegovie cnoea: 2anaKmo3emus, 2eHemu4ecKull CKPUHUHE,
UMMYHODEPMEHMHBIU AHANU3, XPOMOCOMA, 2€H

Wzyuenne mexanm3ma mytanuii B reHe GAL u Tpex reTeporeHHsIX (opM 3TOro
reHa (GAL1, GALE, GALK) B kaxmo#i KOHKPETHOH MOMyJsiun, Handomnee 3dexTrBHast
OpraHu3alys MEOUKO-TCHETHYECKOW CITyXObl, paHHsA OUArHOCTHUKA WU NPOQHIAKTHKA
3TOTO TAXKEJIOTO HACIIEACTBEHHOTO 3a00JIEBaHMUS BaYKHO.

BriepBble TpoBelleH TEHETHYECKHH CKPHUHUHT HACJIEJCTBEHHOrO 3a00JIeBaHUs
oOMeHa BemiecTB [anmakTozemMust METOAOM HMMYHO(EPMEHTHOTO aHajM3a Cpedu
HOBOPOXK/ICHHBIX M JeTed B pa3lIMYHBIX permoHax AsepOaiipkaHa, B TOM 4HCIe
HOBOPOXKJICHHBIX B baky u oOparuBmmxcsi B HaydHo-nccnemnoBaTelscKuii MHCTUTYT
[emmarpun AzepOaitmkanckoii Pecrryomukum. 1o pe3ynpraTaM reHeTH4ecKoro CKpHHUHTa
reHa GALT cpean HOBOPOKAEHHBIX M JI€TEH Pa3HBIX STHUYECKUX TPYII U3 Pa3HBIX
PETHOHOB MYTallMM B 3TOM T€HE BBISBICHBI Yy YeTHIpEX HOBOPOXKAEHHBIX. Bcero ObLTO
obcnenoBano 630 denoBek U BeisiBiIeHB! MyTamuu reHa GALT P325L1, H132Q u Q188R B
reTepO3UTOTHOMCOCTOSIHUML.

L.S.Huseynova, P.A.Mahmudova

GENETIC SCREENING F THE GALT GENE IN NEWBORNS AND CHILDREN
FROM DIFFERENT REGIONS OF AZERBAIJAN AMONG TO DIFFERENT
ETHNIC GROUPS

Keywords: Galactosemia, genetic screening, immunoenzyme analysis,
chromosome, gene

It is important to study the mechanism of mutations in the GAL gene and three
heterogeneous forms of this gene (GALL, GALE, GALK) in each specific population, the
most effective organization of medical genetic services, early diagnosis and prevention of
this serious inherited disease.

For the first time genetic screening of Galactosemia hereditary metabolic disease
by immunoenzyme analysis was conducted among newborns and children in different
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regions of Azerbaijan, including newborns in Baku and those who applied to the Scientific
Research Pediatrics Institute in the Republic of Azerbaijan. Based on the results of genetic
screening of the GALT gene among newborns and children to different ethnic groups from
different regions, mutations in this gene were identified in four newborns. A total of 630
people were screened and mutations of the GALT gene P325L, H132Q and Q188R were
detected in a heterozygous state.

2018-2021-ci illordo Azorbaycan Respublikasinda ilk dofo olaraq
Azorbaycanin  ayri-ayri  bolgalorindo  foaliyyat gostoron dogum evlari Vo
Xastoxanalar, o climlodon Baki goharinin dogum evlarindo yenidogulmuslar vo
Elmi Todgigat Pediatriya Institutuna miiraciot etmis xoStolor arasinda
immunoferment analizi ilo Qalaktozemiya irsi miibadilo Xastaliyinin genetik
skrininqi aparilmigdir. Azorbaycanin ayri-ayri regionlarindan miixtolif etnik
gruplara monsub olan yenidogulmus vo azyaslilar arasinda aparilmis GALT
geninin genetik skrininginin naticalorine asason dord yenidogulmusda bu geninin
mutasiyas1 miioyyan olunmusdur. Umumilikds, 630 nofar skrininge colb olunmus
vo GALT geninin P325L, H132Q vo Q188R mutasiyalari heteroziqot voziyyatda
miioyyon olunmusdur.

Qalaktozemiya digor irsi xastoliklorin biokimyovi diagnozu problemlarini
vo heterozigot dasiyicilarinin agkarlanmasini, xastoliyin erkon askarlanmasi tiglin
yeni dogulmus usaqglarin kiitlovi miiayinasinin togkili, effektiv pohriz miialicosinin
inkisafi vo digor mosalolori hall etmok iiciin bir név modeldir. Umid edirik ki,
klassik qalaktozemiyanin skrining proqrami isindoki nailiyyatlor xosto vo
yenidogulmuslarin kdmayins gatacaq.

GAL geninin {i¢ heterogen formasi var: GAL1, GALE, GALK. GAL
geninin bu heterogen formalarmin (GAL1, GALE, GALK) mutasiyalarmin
mexanizminin dyranilmasi, xastaliyin erkon diagnozunun aparilmasi tibbi genetik
xidmotin effektli togkili va xastaliyin garsisinin alinmasi baximindan ¢ox vacibdir.

Galaktozemiya geninin (GAL) genetikasi heterogen oldugundan miixtalif
formalar1  fargli  fermentlorin  defisiti  ilo  olagolondirilir.  Umumiyyatlo,
galaktozemiya geninin 100-o yaxin mutasiyast askar edilorok identifikasiyasi
apartmigdir [4, s.438] Xoastolik 1, 9 va 17 sayli autosom xromosomlarda yerlogon
¢ miixtalif genlorin foaliyyatinin pozulmasindan asihidir. 9 sayli autosom
xromosomun  qisa  ¢iyninin  pl3  hissasindo  yerloson  galaktozo-1-
fosfauridiltransferaza fermentinin GAL1 geninds bas vermis mutasiya; 17 sayli
autosomun uzun ¢iyninin q23-025 hissoasinds yerlogon galaktokinaza fermentinin
GALK geninds bas vermis mutasiya vo 1 sayli xromosomun qisa ¢iyninin p35-p36
hissasindo yerlogon UDF-glyukoza-4-epimeraza fermentinin GALE geninds bas
vermis mutasiya. Galaktozemiya irsi miibadilo xostoliyinin hor {i¢ genetik
formasmim irsiyyat tipi autosom-resessivdir. Galaktozemiya irsi miibadilo
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xastaliyinin har {i¢ genetik formasinin irsiyyat tipi autosom-resessivdir [1, s.323; 3,
5.629; 5, 5.162].

Qaktozemiya geninin dogquz mutasiyasinin (Q188R, S135L, K285N,
T138M, L195D, Y209C, iVS-2-2 (A-G), N314D vo L218L) identifikasiyas1 ayri-
ayr1 populyasiyalar {izro daha genis aparilmisdir. Bu mutasiyalar asasen-80% ag
dorili insanlarda tesadiif olunur [6, s.86]. Toxminon 20%-i digar etnik gruplarda
miigahido olunur. Biitiin mutasiyalarin penetranliq doracasi 100%-dir [8, s.103].

Qalaktokinaza fermentinin aktivliyinin azlig1 zamani qanda qalaktotilolun
miqdart artir. Yegano Kliniki tozahiirii kataraktadir. Katarakta yenidogulmusda
erkon Oziinii biruzo verir vo tez bir zamanda progressivlosir. Eritrositlords
galaktokinaza fermentinin aktivliyinin azlig1 miisahido olunur [2, s. 516].

Uridindifosfat-qalaktozan1 uridindifosfat-qlitkkozaya ¢evrilmasinds osas
istirak edon ferment uridindifosfat-qalakislotoza-4-epimerazanin rolu tam
oyranilmomisdir. Fermentin defisiti simptomsuz kegir vo biokimyavi doyisiklik
tosadiifii miiayino zaman sidikds Vo ganda qalaktozanin yiiksok miqdari agkarlanir
[7,5.297].

Xostoliyin ¢ tipi askar edilmisdir: qalaktozo-1-fosfat-uridiltransferaza
fermentinin ¢atmamazhig1 (qalaktokinazanin klassik tipi), qalaktokinaza va
galaktozo-1-fosfat-uridindifosfat-galaktozo-4-epimeraza fermentinin ¢atmamazligi.
Qalaktozemiya  xostoliyinin  osasinda  qalaktozanin  glilkozaya  qodor
par¢alanmasinin pozulmast durur. Qida ilo organizms daxil olan sokor-laktoza
fosforlasmaya moruz qalaraq galaktozo-1-fosfata gevrilir. Xostolik zamani acar
ferment rolunu oynayan gqalaktozo-1-fosfat-uridiltransferaza fermenti defisiti
galaktozo-1-fosfat miibadilo prosesine qosulmur. Qalaktoza vo galaktozo-1-fosfatin
ganda vo toxumalarda miqdarlarinin artmasi miisahids olunur vo markazi sinir
sistemina toksiki tosir gostorir. Xastaliyin genetikasi forqli oldugu kimi klinikasida
miixtolifdir. Qalaktozemiyanin yiingiil klinikasi organizm torofindon siidiin qabul
edilmayarak hozm olunmamasi vo g6zds kataraktanin omola galmasilo naticalanir.
Xastoliyin Dyuart formasi simptomsuz kegir vo insanda garaciyarin xastaliklorino
meyillilik miisahido edilir. Laborator todgigatlar zamani ganda qalaktozanin
miqdar1 0,8q/1-o gadar yiiksalo bilar [9, 5.194; 12, s.77].

Laborator tadqiqatlarindan xromatoqrafiya iisiilii ilo qalaktozanin migdarmi
sidikdo askar etmok miimkiindiir. Qalaktozo-1-fosfat-uridiltransferaza fermentinin
eritrositlords aktivliyi toyin olunmur vo ya ¢ox asagi olur. Qalaktozo-1-fosfatin
miqdar1 normal gostaricisindon 10-20 dofos yiiksok olur [10, 5.339].

Irsi xastoliklorinin oksariyyati miialico olunmur. Onlardan bir gismi-irsi
miibadilo Xxastoliklorinin profilaktikas1 yenidogulmuslar saviyyasinds genetik
skrining saviyyasindo aparilir. Klassik qalaktozemiyanin da profilaktikasi
yenidogulmuslarda dogum evlorinds biokimyavi {isullara osaslanan ekspress
skrininq metodlarinin komakliyils aparilir [11, 5.249].
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[lk dofo olarag torafimizdon Azorbaycan ohalisido galaktozemiya
xastoliinin  tezliyi, homginin ayri-ayr1  bolgalordo patoloji  galaktozemiya
xastaliyinin genlorinin monsoyi, yayilmast manbalori, genetik heterogenliyi vo
biokimyavi polimorfizmi miioyyan edilmisdir. Genetik skriningo timumilikdo 630
nofor calb edilmis, onlardan doqquzunda GALT geninin miixtolif mutasiyalari
askar edilmisdir. Azorbaycan shalisinds qalaktozemiyali xastolordo GALT geninin
1, 5 6 vo 10-cu ekzonlarinda 3 mixtalif mutasiya (P325L, H132Q, Q188R
mutasiyalar1) askarlanmisdir. GALT geninds askarlanan Q188R mutasiyasinin gen
tezliyi 0,0042-o, Q188R/L62M, P325L vo H132Q mutasiyalarmin gen tezliklori
0,01-5 borabar olaraq geyds alinmisdir.

Azorbaycan orazisindo GALT genindo todqiq olunan mutasiyalarin
tezliyindo vo spektrindo orazi heterogenliyi miioyyan edilmisdir. Azorbaycan
ohalisinda GALT geninin rastgalma tezliyi Baki soharinds 0,0021-9, respublikanin
simal bolgasinds 0,0063-5, conub bolgasinds isa 0,001-0 barabar olaraq
giymotlondirilmisdir. Molekulyar genetik todgigat noticasinds Azorbaycanda
GALT geninin mutant allellorinin orazi va etnik paylanmasi haqqinda moalumatlar
oldo edilmis molumatlara osason Xastoliyin on yiiksok rastgalmo tezliyi simal
bolgasinds geyds alinmusdir.

Azorbaycan ohalisi arasinda GALT genindo mutasiyalarin vo mutant
genotiplorin paylanmasinda etnik spesifikliyi giymotlondirmok tig¢in molekulyar
genetik tsullarla miixtalif etnik qrupun (azerbaycanl, lozgi, udin, ingiloy)
niimayondasi olan galaktozemiya xostolori agkar edilmisdir. Noticalor gostorir ki,
garisiq etnik monsubiyyatli populyasiyalarda GALT geninin mutant allellorinin
miixtolifliyi artir. Azorbaycanin simal hissosindo yerlogon rayonlarinda GALT
mutasiyasinin nisboton yiiksok tezliyi todqiq edilmisdir.

Qalaktozemiya xastoliyinin kiitlovi skriningi xiisusi shomiyyat kosb edir,
ciinki xostaliyin erkon diagnostikasi aparilarsa vaxtinda vo diizgiin terapiyanin
totbiqi xastalorin fenotipik voziyyatlorini yaxsilagdira bilor. Apardigimiz todgigat
isinin mogsadi erkon molekulyar-genetk diagnostikanin totbiq olunmasi vo
analizlorin naticasine asasan gecikmodan terapiyanin tatbiq olunmasidir.

Material va metodika

2018-2021-cu illords respublikanin ayri-ayri regionlarindan miixtalif etnik
gruplar da daxil olmaqla 218 yenidogulmus vo 412 azyash arasinda GALT geninin
genetik skrininqgi aparilmisdir. ©vvalki illordo apardigimiz todqiqatlarda oldugu
kimi avvalco biokimyavi, daha sonra molekulyar-genetik metodlar kompleksindon
istifado olunmusdur. Tadgiqata timumilikdo 630 usaq colb olunmusdur. Toqdiqat
liclin analizlor dogum evlorindon 3-4 giinliik yenidogulmuslardan vo saho
poliklinikalarinda geydiyyatda olan azyaslilardan gotiirtilmusdiir.
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Genom DNT-si venoz qandan Almaniyanin QIAGEN firmasinin istehsali
olan QIAampgenomic DNA and RNA reaktiv qarisigindan (kitindon) istifado
edilorok ayrilmigdir. Ayrilmis genom DNT-nin vo amplifikasiya edilmis DNT
fragmentlorinin  intakthg1 1,7%-li aqaroza gelindo ABS istehsali olan
PowerPacBasicGelDocEZ elektroforez aparatinda todqiq edilmisdir. QALT
geninin gel elektroforez goriintiisii sokil 1-do verilmisdir.

PZR Almaniyanin “Professional Thermocycler Biometra” firmasinin
istehsal1 olan aparatda aparilmigdir. Hor bir genom fragmenti {igiin bir ciit Forward
vo Reverse praymerlordon istifado edilmisdir. PZR asagida qeyd olunmus
temperatur soraitdo aparilmigdir: 96°S-2 dogigo (96°S-30', 55°S-30', 75°S-2 daqigo.
Bu sikl 25 dofa tokrar olunub), 72°S-10 doaqige va 4°S fasils. Birinci morhalo PZR
ugramis DNT fragmentlori tomizlonmasi xiisusi magnitlorin (Agencourt AMPure
XP PCR purification» vo SPRIPlate 96 Super Magnet Plate) tizorindo aparilmigdir.
Tomizlonmis DNT fragmentlorinin ikinci dofs amplifikasiyasi asagida qeyd
olunmus seraitde aparilmisdir: 95°S-2 dagigs, (95°S-30', 55°S- 30', 77°S-2 daqiqo
25 dévr va 72°S 10 da&iqa, fasilo 4°S-do. Daha sonra aldo olunmus fragmentlor

“GENOMELabGeXP™ Sequencing” aparatina kegirilib nukleotid ardicillig:
Oyronilmisdir.
1 2 3 -1 - 6

Sakil. QALT gen mutasiyasimin aqaroz gelindo elektroforez analizi: 1-DNT
marker; 2-Q188R mutasiyasinin heteroziqot formasi (415, 273, 175 vo 142 ciit baz (bp)
fragmentlor.); 3-normal homoziqot forma (415 va 157 ciit baz (bp) fraqmentlor); 4-DNT
marker; 5-P325L mutasiyasinin heteroziqot formasi (573, 475, 142 vo 98 ciit baz (bp)
fragmentlor; 6-normal homozigot forma; 7- DNT marker; 8-H132Q mutasiyasmnin
heteroziqot formasi (404,302, 102, vo 46 ciit baz (bp) fragment; 9- normal homozigot
forma (572, 357 va 215 ciit baz (bp) fragment).
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630 yenidogulmus vo azyashlar arasinda genetik skriningi aparilmis, comi
dord yenidogulmusda GALT geninin miixtolif mutasiyalari agskarlanmisdir (Cadval
1). Azyashlar arasinda qalaktozemiya xostaliyi agkarlanmamisdir.

Soki dogum evindon udin etnik qrupuna mansub olan ailonin yenidogulmus
oglunda (B.E.) GALT geninin 9-cu ekzonunda P325L mutasiyasinin heteroziqot
formasi agkar edilmisdir. Mutasiya GALT geninin 974-cii nukleotid ardicilliginda
sitozin nukleotidinin timin ilo avaz olunmasi ziilalin 325-ci vaziyystinda prolin
amin tursusunun leysinlo ovoz olunmasina sobab olmusdur.

Balakon rayonunda ingiloy etnik qrupuna monsub olan ailonin
yenidogulmus oglunda (C.S.) GALT geninin 5-ci ekzonunda H132Q mutasiyasinin
heteroziqot formasi askar edilmisdir. Mutasiya GALT geninin 396-c1 nukleotid
ardicilliginda  sitozin nukleotidinin quaninlo avaz olunmasi ziilalin 132-cCi
vaziyyatinds histidin amin tursusunun leysinlo ovoz olunmasina sabab olmusdur

Qabalado azarbaycanli yenidogulmus oglanda (©.N.) GALT geninin 6-c1
ekzonunda Q188R mutasiyasinin heteroziqot formasi agkar edilmisdir. Q188R
mutasiyast GALT geninin 563-cti nukleotid ardicilliginda sitozin nukleotidinin
quaninlo ovoz olunmasi ziilalin 188-ci voziyystindo glutamin amin tursusunun
argininlo ovoz olunmasina sobab olmusdur. QI88R mutasiyasinin heteroziqot
formasi agkar edilon digor yenidogulmus qiz (C.N.) Qusarda yasayan lozgi etnik
qrupuna mansub olan ailads diinyaya golmisdir.

Cadval
2018-2021-ci illarda respublikamin ayri-ayri regionlarindan miixtalif etnik qruplara
mansub olan yenidogulmus va azyaghlar arasinda aparilmis GALT geninin
genetik skrininginin naticalori

Ne | Yenidogulmus | Mutasiya | Genotip Region Milliyati Cinsiyyati
1 | BE P325L heteroziqot | Soki udin Oglan

2 | CS. H132Q | heterozigot | Balakon | ingiloy Oglan

3 | ©.N. Q188R | heteroziqot | Qabolo azorbaycanli | Oglan

4 | C.N. Q188R | heteroziqot | Qusar Lozgi Qiz

Azorbaycanda qalaktozemiya xostoliyinin molekulyar xarakteristikasi,
genetik heterogenliyi, biokimyavi polimorfizmi, prenatal diagnostikasi, rastgalma
tezliyi bugilinodok todgiq edilmomisdir. Torofimizdon 2018-2021-ci illordo
Azarbaycan Respublikasinda ilk dofo olaraq Azarbaycanin ayri-ayri bolgslorindo
faaliyyat gdstaran dogum evlari vo Xastaxanalar, o ciimlodon Baki sohorinin dogum
evlorinds yenidogulmuslar vo Elmi Todgiqat Pediatriya Institutuna miiraciot etmis
xastolor arasinda immunoferment analizi ilo Qalaktozemiya irsi miibadilo
Xastoliyinin genetik skriningi aparilmisdir. Ayri-ayr regionlardan miixtalif etnik
gruplara monsub olan yenidogulmus vo azyashlar arasinda aparilmis GALT
geninin genetik skrininginin naticaloring asason dord yenidogulmusda bu geninin
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mutasiyas1 miioyyan olunmusdur. Umumilikds 630 nofor skrininga calb olunmus
vo GALT geninin P325L, H132Q vo Q188R mutasiyalar1 heteroziqot vaziyyatdo
miioyyon olunmusdur.

Yenidogulmuslarin qalaktozemiya xoStoliyinin kiitlovi skriningi xiisusi
ohamiyyat kasb edir, ¢linki xastaliyin erkon diaqnostikast ilo yanasi sistematik tibbi
genetik maslohat tolob edon kontingentlorin formalagsmasina imkan verir. Erkon
molekulyar-genetk diagnostikanin totbiq olunmasi vo analizlorin naticalaring
asasan Xxastalors laktozasiz vo qalaktozasiz pahriz totbiq olunmusdur. Laktozasiz va
galaktozasiz pohrizdon 1 ay sonra hom dietaterapiya totbig olunan, hom
dietaterapiya totbig olunmayan, ham da xastalorlo toxminen eyni vaxtda dogulmus
usaqglardan qan analizi gotliriilmiis vo qanda qalaktozanin miqdart biokimyovi
analiz olunmusdur. Dietaterapiya totbiq edilon Xastolorin pshrizo miisbat reaksiya
verdiklori miisahido olunmusdur.

ODOBIYYAT

1. Berry, G. T., Singh, R. H., Mazur, A. T., Guerrero, N., Kennedy, M. J., Chen, J.
et al. Galactose breath testing distinguishes variant and severe galactose-1-
phosphate uridyltransferase genotypes. Pediatr. Res. 2000. 48, 323.

2. Bosch A. M. Classical galactosaemia revisited. J. Inherit. Metab. Dis. 2006. 29:
516.

3. Bosch, A. M., Bakker, H. D., van Gennip, A. H., van Kempen, J. V., Wanders,
R. J. A., Wijburg, F. A. Clinical features of galactokinase deficiency: a review
of the literature. J. Inherit. Metab. Dis. 2002. 25: p.629.

4. Boutron, A., Marabotti, A., Facchiano, A., Cheillan, D., Zater, M., Oliveira, C.
et al. Mutation spectrum in the French cohort of galactosemic patients and
structural simulation of 27 novel missense variations. Mol. Genet. Metab.
2012.107, p.438.

5. Carney, A.E., Sanders, R.D., Garza, K.R., McGaha, L.A., Bean, L.J.H., Coffee,
B.W., Thomas, J.W., Cutler, D.J., Kurtkaya, N.L., Fridovich-Keil, J.L. Origins,
distribution and expression of the Duarte-2 (D2) allele of galactose-1-
phosphate uridylyltransferase. Hum. Molec. Genet. 2009. 18: p.162.

6. Chiarelli, Francesco; Mohn, Angelika (October 2017). "Early diagnosis of
metabolic syndrome in children”. Retrieved 17 November 2020. The Lancet
Child & Adolescent Health. 1 (2): p.86.

7. Elsas L.J., Lai K., Saunders C.J. & Langley S.D. Functional analysis of the
human galactose-1-phosphate uridyltransferasepromotor in Duarte and LA
variant galactosemia. Mol. Genet. Metab. 2001. 72, 297.

8. Facchiano, A. & Marabotti, A. Analysis of galactosemia-linked mutations of
GALT enzyme using a computational biology approach. Protein Eng. Des. Sel.
2010. 23, 103.

117



L.S.Hiiseynova, P.O.Mahmudova

9.

10.

11.

12.

Holzel A., Komrower G.M., Wilson V.K. Amino-aciduria in galactosemia. Brit.
M. J. 1952; 1: p.194.

Kuokkanen, M., Kokkonen, J., Enattah, N.S., Ylisaukko-oja, T., Komu, H.,
Varilo, T., Peltonen, L., Savilahti, E., Jarvela, |. Mutations in the translated
region of the lactase gene (LCT) underlie congenital lactase deficiency. 2006.
Am. J. Hum. Genet. 78: p.339.

Krabbi K, Uudelepp ML, Joost K, Zordania R, Ounap K. (2011). Long-term
complications in Estonian galactosemia patients with a less strict lactose-free
diet and metabolic control, Molecular Genetics and Metabolism. 103(3): p.249.
Lak R, Yazdizadeh B, Davari M, et al. Newborn screening for galactosaemia.
Cochrane Database Syst Rev 2017; 12: p.77.

Redaksiyaya daxil olub 15.03.2022

118





