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OzhýÀ GýõyýíýBüþ ô OÏýýò WùzùBÿ yBüÐ ko

GýíBoÿ âBæ  | ÞPõqìþ

91
^ßýlû

ølÙ: âBæ|ÞPõqìþ|Aq GýíBoüùBÿ ìPBGõèýßþ ìBkoqAkÿ AuQ Þú GB Aèãõÿ ôoASPþ AOõqôï

ìÓéõJ Gú AoV ìþ|oul ô ko ASp ÖÛlAó üBÞBø{ ÖÏBèýQ @ðrüî âBæ|ÞPõq 1– Öv×BR

üõoülüê OpAðv×pAq )21.7.7.2 CE TLAG( AüXBk ìþ|yõk.

ølÙ Aq Aüò OdÛýÜ, OzhýÀ GýõyýíýBDþ ô ìéßõèþ GýíBoÿ âBæ|ÞPõqìþ|ô OÏýýò

yBüÐ|Opüò ìõOBuýõó AüXBk Þññlû GýíBoÿ Gõkû AuQ Þú GpAÿ Aôèýò GBo ko AüpAó AðXBï ylû

AuQ.

oô} Gpouþ: ko Aüò ìÇBèÏú OzhýÀ GýõyýíýBüþ âBæ|ÞPõqìþ|GB AuP×Bkû Aq uñX{ Þý×þ

ÖÏBèýQ @ðrüî TLAG ko âéHõèùBÿ Úpìr Gú oô} reltueB GpAÿ 531 gBðõAkû (Þú OõuÈ KryßBó

ìzßõá Gú GýíBoÿ âBæ|ÞPõqìþ|Gõkðl) AðXBï âpÖQ. uLw gBðõAkû|øBüþ Þú âBæ|ÞPõqìþ|ko @ðùB

ÚÇÏþ ylû Gõk GpAÿ WùzùBÿ R881Q, N582K, P591L, R083X ô K961Q (ìÏpôÖPpüò

Wù{|øBÿ ÎBìê GýíBoÿ) Gú oô} PLFR-RCP Gpouþ ylðl.

üBÖPú|øB: ko ìXíõÑ 61 gBðõAkû ðÛÀ ko @ðrüî TLAG kAyPñl. 8gBðõAkû Wù{ R881Q oA ðzBó

kAkðl ô üà GýíBo øPpôqüãõR ìpÞI GpAÿ Wù{ N582K üBÖQ yl. WùzùBÿ P591L, R083X ô

K961Q ko øýa üà Aq gBðõAkû|øB yñBuBüþ ðzl.

ðPýXú|âýpÿ: oAû|AðlAqÿ OzhýÀ GýõyýíýBDþ GýíBoÿ âBæ|ÞPõqìýB ko GýíBouPBðùBÿ Groå AÆ×Bë GvýBo

Âpôoÿ ô cýBOþ AuQ. øî|̂ñýò GýíBoÿ âBæ|ÞPõqìýB Aq ðËp ìéßõèþ üà GýíBoÿ øPpôsó AuQ ô

Wù{|øBÿ sðPýßþ ìhPé×þ ìþ|OõAðl ko AGPç| Gú Aüò GýíBoÿ ìõSp GByl Þú Aq Gýò @ðùB Wù{ R881Q

yBüÐ|Opüò Wù{ ìþ|GByl.

Þéýl ôAsû|øB:  âBæ|ÞPõqìþ|/  só TLAG / ìõOBuýõó R881Q

*kÞPp ÖpqAðú ìýpqAWBðþ

kÞPpAÿ Gýõyýíþ

pÂB ìýpÖhpADþ

ÞBoyñBx Aoyl sðPýà

uBuBó uBÞþ

ÞBoyñBx Aoyl Gýõyýíþ

 kÞPp ìvÏõk øõyíñl

kÞPpAÿ sðPýà Kryßþ
Þéýú ð×pAR ÖõÝ Aq KtôøzãBû ìéþ

ìùñluþ sðPýà ô qüvQ ÖñBôoÿ

ìþGByñl

ðlA ðÛýI qAkû

ÞBoyñBx Aoyl  qüvQ uéõèþ
ìéßõèþ, kAðzãBû @qAk Auç|ìþ|—
ôAcl Îéõï ô OdÛýÛBR OùpAó

Öpf ðHBOþ

ÞBoyñBx Aoyl  qüvQ uéõèþ
ìéßõèþ, kAðzãBû gBOî

kÞPp AèùBï Æç|̂ýBó

ÖõÝ Oh¿À âõAo} AÆ×Bë,
GýíBouPBó Îéþ A¾Óp, kAðzãBû
Îéõï Kryßþ AüpAó
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ìÛlìú

âBæ|ÞPõqìþ|Aq GýíBoüùBÿ ìBkoqAkÿ ìPBGõèýßþ ìþ|GByl Þú ko ASp ÖÛlAó

üB ÞBø{ ÖÏBèýQ @ðrüî TLAG AüXBk ìþ|yõk. ÖpAôAðþ GýíBoÿ

âBæ|ÞPõqìþ|ko kðýB Gú Æõo ìPõuÈ 00026/1 Oõèl ìþ|GByl(2,1). øp ̂ñl

ÖpAôAðþ @ó ko AüpAó øñõq ìzhÀ ðzlû AuQ. Îç|Dî GýíBoÿ yBìê

AuùBë, AuP×pAÕ, qokÿ, øLBOõìãBèþ (Groâþ ÞHl), ÎÛI ìBðlâþ møñþ,

AgPç|æ|R cpÞPþ ô @J ìpôAoül ìþ|GByl(5, 4, 3). só TLAG oôÿ

GBqôÿ ÞõOBû Þpôìõqôï 9, ko ðBcýú 31p ÚpAo kAok. Aüò só yBìê 11 Aârôó

Gõkû ô pbK 3/4 Æõë kAok. OBÞñõó Gý{ Aq 061 OÓýýp ðõÞéEõOýlÿ

ìhPéØ ko só TLAG yñBuBüƒ—þ ylû AuQ Þú GýzPp @ðùB GýíBoÿ qA

øvPñl(6). Wù{ R881Q, yBüÏPpüò Wù{ ko WíÏýQ u×ýlKõuPBó

ìþ|GByl Þú ko Aârôó 6 ôAÚÐ ylû ô ko ASp OÓýýp @kðýò )A( Gú âõAðýò )G(

ko WBüãBû 365 AüXBk ìþ|yõk ô ìñXp Gú WBðzýñþ Auýl @ìýñú grA Gú

nlG ko ìdê Auýl @ìýñú 881 ìþ|âpkk(7). Wù{ N582K, kôìýò

Wù{ yBüÐ ko WíÏýQ u×ýlKõuPBó ìþ|GByl Þú ko Aârôó 9 ÚpAo kAyPú

ô ko ASp OÓýýp âõAðýò)G( Gú Oýíýò (T) ko ìõÚÏýQ 558 AüXBk

ìþ|yõk(6). WùzùBÿ küãp ko Aüò só ÞíýBJ Gõkû ô ÖpAôAðþ @ðùB GvPú

Gú ìõÚÏýQ WÓpAÖýBüþ ìP×BôR ìþ|GByl. Ktôø{ cBÂp GB ølÙ

oAû|AðlAqÿ OvQ uñX{ Þý×þ ÖÏBèýQ @ðrüî TLAG ko âéHõèùBÿ Úpìr

GpAÿ Aôèýò GBo ko AüpAó Gú ìñËõo OzhýÀ ÚÇÏþ GýíBoÿ

âBæ|ÞPõqìþ|Þç|uýà ko ìpcéú Aôë ô uLw OÏýýò WùzùBÿ @ó ko

GýíBoAó AüpAðþ ìHPç| Gú âBæ|ÞPõqìþ|ko ìpcéú kôï AðXBï âpÖQ.

oô} Gpouþ

Aq 531 gBðõAkû ìpAWÏú Þññlû ìzßõá Gú GýíBoÿ âBæ|ÞPõqìþ|(GýíBo, Klo,

ìBko) clôk lm 5 gõó âpÖPú yl Þú lm5/4 Gú ¾õoR ìdéõë ko

ATDE ô lm 5/0 ko ôüBèùBÿ øLBoüñú ðãùlAoÿ âpkül.

uñX{ Þý×þ ÖÏBèýQ @ðrüî TLAG ko âéHõèùBÿ Úpìr )CBR( Gú oô}

reltueB(8):

ko âéHõèùBÿ Úpìr gõó Þú Gú Æõo ÆHýÏþ cBôÿ @ðrüî TLAG ìþ|GByñl,

Aüò @ðrüî ìþ|OõAðl ôAÞñzùBÿ @ðrüíþ OHlüê uõGvPpAÿ âBæ|ÞPõq 1–

Öv×BR ô üõoülüò kÿ Öv×õ âéõÞr Gú ìd¿õë ðùBüþ oA AðXBï køl Þú

ìñXp Gú OHlüê |+| PDAN  Gú HPDAN ylû Þú Aüò ìBkû ko qüp ðõo ìBôoAF

Gñ×{ gB¾ýQ ÖéõouBðw kAok. ko Aüò uñX{ gõó øLBoüñú GluQ

@ìlû Aq GýíBo, Klo ô ìBko GpAÿ uñX{ ÖÏBèýQ Gú ¾õoR Þý×þ Gú ÞBo

oÖQ. ðíõðú gõó GýíBo ko ìÛBüvú GB gõó Öpk uBèî ô ÞñPpë ìTHQ (Öpk

GýíBo) ko ìÏpÅ ôAÞñzùBÿ GýõyýíýBüþ ÚpAo âpÖPú ô ìd¿õë ðùBüþ

ko qüp ðõo ìBôoAF Gñ×{ ìzBølû âpkül. ko Aüò oô} Aq kô ôüBë Þú üßþ

Gú ÎñõAó ôüBë OvQ )T( cBôÿ üõoülüò kÿ Öv×õâéõÞr (til/lomm 5/9),

âBæ|ÞPõq 1– Öv×BR (til/lomm 72), +

PDBN (til/lomm 6/6),

 ATDE (til/lomm 45/0), uBKõðýò (til/g 52), GBÖp Opüw– 1 AuPBR

(8 = HP , til/lomm 57/0) ô @J ìÛÇp Gõk ô ôüBë Gç|ðà Þú cBôÿ

ìõAk GBæ| Gú WrF üõoülüò kÿ Öv×õâéõÞr ô âBæ|ÞPõq 1– Öv×BR Gõk

AuP×Bkû âpkül.     01 ðíõðú gõó GýíBo Kw Aq uBðPpü×õs ô 3 ìpOHú yvQ|ô

yõ GB ìdéõë uBèýò (til/lomm51/0) Gú øp ÞlAï Aq ôüBèùB AÂBÖú âpkül ô

Kw Aq AðßõGú Þpkó ko 73 koWú uBðPýãpAk ko qìBðùBÿ 51, 03, 06 ô

021 kÚýÛú gBoZ ô GB ÚpAo kAkó clôk     01 ðíõðú Gp oôÿ ÞBÒn ôAOíò

ðPBüY ìzBølû âpkül.

AuPhpAZ AND Aq gõó:

Aq lm 5/4 gõó ìhéõÉ GB ATDE Gú oô} tuo gnitlaS, AND AuPhpAZ

âpkül.

ôAÞñ{ qðXýpû|Aÿ Kéþ ìpAq:

AND sðõìþ|ðíõðú|øBÿ ìnÞõo, GB AuP×Bkû Aq KpAüípøBüþ Þú GpAÿ Aüò

Wù{|øB ÆpAcþ ylû|Aðl OßTýp yl. kìBÿ gnilaenna GpAÿ KpAüíp

R881Q, 46 koWú uBðPýãpAk, GpAÿ KpAüíp N582K, 06 koWú uBðPýãpAk

GpAÿ KpAüíp P591L, 56 koWú uBðPýãpAk GpAÿ R083X, 26 koWú

uBðPýãpAk ô GpAÿ K961Q 76 koWú uBðPýãpAk Gõk.

øÃî @ðrüíþ ÚÇÏBR RCP )PLFR(:

GpAÿ Gp} ìd¿õæ|R RCP ìpGõÉ Gú KpAüípøBÿ R881Q, N582K,

P591L, R083X ô K961G Gú OpOýI Aq @ðrüíùBÿ, asR , apHap, iaCH

ô hpH  AuP×Bkû yl ô ðíõðú|øB Gú ìlR 2 uBÎQ ko 73 koWú uBðPýãpAk

ÚpAo âpÖQ.

AèßPpôÖõoq ko së Kéþ @Þpüê @ìýl:

ìd¿õæ|R cB¾ê Aq øÃî @ðrüíþ, oôÿ së @Þpüê @ìýl 21% Gpkû yl,

së GB oô} oðä|@ìýrÿ ðÛpû oðä yl ô ðPBüY Gpouþ âpkül.

üBÖPú|øB

ôWõk oðä ÖéõouñQ Kw Aq 51 kÚýÛú AðßõGBuýõó ðzBó køñlû ÆHýÏþ

Gõkó Öpk ìõok @qìBü{ AuQ. ko Öpk ðBÚê OB ìlR 1 uBÎQ øýa ÖéõouñPþ

külû ðíþ|yõk AìB Kw Aq 2 uBÎQ Aüò oðä ÚBGê ìzBølû AuQ. ko GýíBo

âBæ|ÞPõqìþ|OB KBüBó 2 uBÎQ, oðä ÖéõouñQ ìzBølû ðíþ|âpkk ô øýa

O×BôOþ Gýò ðíõðú yBøl ô @qìBü{ ôWõk ðlAok.

OzhýÀ GýõyýíýBüþ ô OÏýýò WùzùBÿ ...
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Aq 531 gBðõAkû| GýíBo Þú OõuÈ KryßBó GpAÿ OzhýÀ GýíBoÿ

âBæ|ÞPõqìþ|Gú ìpÞr ìéþ OdÛýÛBR ìùñluþ sðPýà ô Oßñõèõsÿ qüvPþ

ìpAWÏú Þpkðl ÖÛÈ 61 gBðõAkû ðÛÀ ko @ðrüî TLAG oA ðzBó kAkðl.

ðíõðú|øB AGPlA GpAÿ Wù{ R881Q ìõok øÃî @ðrüíþ ÚpAo âpÖQ ko

¾õoR ôWõk Aüò Wù{ ÚÇÏú pb 843 Oõèýl ylû Gú Þíà RCP OdQ

OBCSýp @ðrüî Gú kô ÚÇÏú pb 481 ô pb 461 Gpülû ìþ|yõk Þú Aüò Wù{ ko

8 gBðõAkû ìzBølû âpkül (O¿õüp 1). Gú Æõoÿ Þú Klo ô ìBko

øPpôqüãõR ô Öpqðl @ðùB øíõqüãõR GpAÿ Aüò Wù{ Gõkðl. ko ìpcéú

GÏl, ðíõðú|øBÿ AND gBðõAkû|øBÿ ìHPç| Gú âBæ|ÞPõqìþ|GpAÿ Wù{

N582K, RCP ylû ôOdQ øÃî @ðrüíþ ÚpAo âpÖQ(O¿õüp 2). GB OõWú

Gú Aüñßƒ—ú ko Wù{ N582K ko ¾õoR ôWõk Aèê ÆHýÏþ, ÚÇÏú

pb 141 Oõèýl ylû OõuÈ RCP, OdQ OBCSýp IasR  Gú kô ÚÇÏú 711 ô

pb 42 Gpülû ìþ|yõk ko üà gBðõAkû Aüò Wù{ ìzBølû âpkül üÏñþ

ÚÇÏú pb 141 Gp} ðýBÖQ. ÚÇÏBR Oõèýl ylû pb 491 OõuÈ RCP GpAÿ

Wù{ P591L ko ¾õoR ôWõk Wù{ Gú kô ÚÇÏú pb 271 ô pb 22

Gpülû ìþ|yõk Þú ko øýa gBðõAkû|Aÿ ìzBølû ðãpkül.

øí̀ñýò ÚÇÏBR pb 721 cB¾éú Aq RCP GpAÿ Wù{ R083X OõuÈ

@ðrüî iaC Gú kô ÚÇÏú pb 901 ô pb 71 Gpülû ìþ|yõk Þú Aüò Wù{ ðýr

ìzBølû ðãpkül ô ðùBüPB« Aüò Þú ÚÇÏú OßTýp ylû OõuÈ RCP GpAÿ Wù{

K961Q ko Aèê ÆHýÏþ OdQ OBCSýp IhpH Gú uú ÚÇÏú 102, 25 ô 03 Gpülû

ìþ|yõk ko cBèýßú Aüò Wù{ üBÖPú OdQ OBCSýp øíýò @ðrüî ̂ùBo ÚÇÏú

451, 25, 47 ô 03 Oõèýl ìþ|Þñl. Wù{ ÖõÝ ðýr ko øýa gBðõAkû|Aÿ

ìzBølû ðãpkül.

GdU

øíBó Æõo Þú mÞp yl, GB OzhýÀ ¾dýe ô Gú ìõÚÐ GýíBoÿ

âBæ|ÞPõqìþ|ô GB oÎBüQ osüî ÒnAüþ ÖBÚl æ|ÞPõq ô âBæ|ÞPõq, ko oôqøB ô

cPþ ìBøùBÿ Aôèýú qðlâþ ðõqAk Aq AüXBk GvýBoÿ Aq Îç|Dî Aüò GýíBoÿ

Wéõâýpÿ ìþ|yõk. ìÇBèÏú cBÂp âBï ìùíþ ko OzhýÀ GýõyýíýBüþ

GýíBoÿ âBæ|ÞPõqìþ|ô øí̀ñýò OÏýýò WùzùBÿ yBüÐ Aüò GýíBoÿ ko

WíÏýQ AüpAðþ AuQ ô Aüò ko cBèþ AuQ Þú OBGdBë øýa ìÇBèÏú|Aÿ ko

ðõqAkAó GýíBo ko AüpAó ¾õoR ðLnüpÖPú AuQ. OBÞñõó OzhýÀ GýíBoÿ

âBæ|ÞPõqìþ|GB Oßýú Gp Îç|Dî GýíBoÿ ô OvPùBÿ ÞpôìBOõâpAÖþ ÚñløBÿ

AkoAo AðXBï ìþ|ylû AuQ ìÛBüvú ðPBüY cB¾éú Aq ÞpôìBOõâpAÖþ ÚñløBÿ

AkoAo ô uñX{ @ðrüíþ GýBðãp Aüò ìÇéI AuQ Þú Îlû ÚBGê OõWùþ Aq

GýíBoAó Þú OõuÈ OvQ AkoAo ìHPç| Gú âBæ|ÞPõqìþ|OzhýÀ kAkû ìþ|yõðl,

GýíBoÿ Gú Òýp Aq âBæ|ÞPõqìþ|Þç|uýà kAoðl ô Gþ WùQ Aq Úñl cýBOþ

âBæ|ÞPõq Þú øî ko Oõèýl Aðpsÿ ô øî ko uBgPBo GvýBoÿ Aq GhzùBÿ

Gló ìBðñl ÒzBøBÿ uéõèþ ô Î¿Hþ ðÛ{ kAok, ìdpôï ìBðlû|Aðl. ènA

ÂpôoR AWpAÿ Aüò OvQ ko GhzùBÿ AgP¿B¾þ OvQ|øBÿ OzhýÀ

ÞõkÞBó GvýBo ìdvõx ìþ|ðíBül. øíBó âõðú Þú ÚHç|« AyBoû yl GýzPp Aq

061 OÓýýp ðõÞéEõOýlÿ ìhPéØ ko só TLAG yñBgPú ylû Þú OÏlAk Þíþ

Aq @ðùB oAüY Gõkû ô GýzPp @ðùB ÞíýBJ øvPñl. Wù{|øBÿ R881Q ô

N582K ko WíÏýQ u×ýlKõuPBó yBüÐ AuQ. GñBGpAüò ko Aüò ìÇBèÏú

ÒpGBèãpÿ Gú OpOýI GpAÿ WùzùBÿ R881Q ô N582K Gú ÎñõAó

yBüÏPpüò WùzùBÿ u×ýlKõuPBó AðXBï âpÖQ. GB Aüò Þú Wù{ R881Q

ÖpAôAðPpüò Wù{ GýíBoÿ âBæ|ÞPõqìþ|ko kðýB ìþ|GByl AìB ÖpAôAðþ @ó ko

ìýBó ðtAkøB ô ÚõìýPùBÿ ìhPéØ, ìP×BôR AuQ. Aüò Wù{ ko ìýBó

u×ýlKõuPBó AoôKBüþ 46% AèéùBÿ Wù{ üBÖPú oA Ozßýê ìýløl. koAüò

ìÇBèÏú ÖpAôAðþ Wù{  R881Q ko GýíBoAó AüpAðþ 35% Ohíýò qkû

ìþ|yõk. Wù{ N582K ÞíýBJ|Op Aq Wù{ R881Q ìþ|GByl ô ÖpAôAðþ

Þéþ @ó ko AoôKB 8% Gõkû AìB ko AoôKBÿ ìpÞrÿ ÖpAôAðþ GBæ|üþ kAok(9).

ko Aüò ìÇBèÏú Aq 8 gBðõAkû ìHPç| ÖÛÈ üà gBðõAkû Wù{ N582K oA kAoA

Gõk. Öpqðl GýíBo Aüò gBðõAkû üà øPpôqüãõR ìpÞI GpAÿ Aüò Wù{

Gõk ô Aüò Wù{ oA Aq Klo Gú AoV Gpkû Gõk. Gú øp cBë Aüò ðßPú ðýr

ìzhÀ yl Þú Wù{ N582K ðýr ko AüpAó ðBko ðíþ|GByl AìB Gú ÖpAôAðþ

R881Q ðývQ.

Glèýê øPpôsó Gõkó GýíBoÿ âBæ|ÞPõqìþ|ìþ|GBüvPþ Aq oôyùBDþ ðËýp

PCSS ô gnicneuqeS GpAÿ yñBuBDþ Wù{|øBÿ ðByñBgPú ko WíÏýQ

AüpAðþ AuP×Bkû ðíõk.

ðPýXú| âýpÿ

oAû|AðlAqÿ OzhýÀ GýõyýíýBDþ GýíBoÿ âBæ|ÞPõqìýB ko GýíBouPBðùBÿ

Groå AÆ×Bë GvýBo Âpôoÿ ô cýBOþ AuQ. øî|̂ñýò GýíBoÿ âBæ|ÞPõqìýB

Aq ðËp ìéßõèþ üà GýíBoÿ øPpôsó AuQ ô Wù{|øBÿ sðPýßþ ìhPé×þ

ìþ|OõAðl ko AGPç| Gú Aüò GýíBoÿ ìõSp GByl Þú Aq Gýò @ðùB Wù{ R881Q

yBüÐ|Opüò Wù{ ìþ|GByl.

Ozßp ô ÚlokAðþ

Glüñõuýéú Aq yHßú Kryßþ ìõèßõèþ WùQ cíBüPùBÿ ìBèþ ko Oßíýê

Aüò Æpf OdÛýÛBOþ OÛlüp ô Ozßp ìþ|âpkk.

kÞPp ÖpqAðú ìýpqAWBðþ ô øíßBoAó



k
ôoû
 y
z
î
  
 y
í
Boû
 Aô
ë
  
 GùBo
 4
8
3
1 


y
í
Boû
 ìv
év
ê
 02

22

ìñBGÐ:
1- Fujimoto A, Okano Y, Miyagi T, Isshiki G, Oura T:
Quantitative Beutler test for newborn mass screening of
galactosemia using a fluorometric microplate reader. Clin
Chem 2000, 46(6): 806-810.
2- Padskarbi T, Reichardt J, Shin YS: Studies of DNA in
galactose-1-phosphate uridyltransferase deficiency and the Duart
variant in Germany. J Inherited Metab Dis 1994, 17: 149-150.
3- Manga N, Jenkins T, Jackson H, Whittaker DA, Lane
AB: The molecular basis of transferase galactosemia in South
African Negroids. J Inherited Metab Dis 1999, 22: 37-42.
4- Reichardt JKV, Woo SLC: Molecular basis of
galactosemia: Mutations and polymorphism in the gene
encoding human galactose-1-phosphate uridyltransferase.
Proc Nat Acad Sci USA 1991, 88: 2633-2637.
5-Schweitzer S, Shin Y, Jakobs C, Brodehl J: Long-term
outcome in 134 patients with galactosemia. Eur J Pediatr
1993, 152: 36-43.

6-Holton JB, Walter JH, Tyfield LA: Galactosemia.In:
Scriver CR,  Beaudet AL, Sly WS, Valle D (eds.) : The
Metabolic and Molecular Bases of Inherited Disease.
McGraw-Hill Inc. New York; 2000. p. 1553-1587.
7- Petry KG, Reichardt JKV: The fundamental importance
of human galactose metabolism: Lessons from genetics and
biochemistry. Trends Genet 1998, 14(3): 98-102.
8- Suzuki M, West C, Beutler E: Large-scale molecular
screening for galactosemia alleles in a pan-ethnic population.
Hum Genet 2001, 109: 210-215.
9- Kozak L, Francova H, Fajikusova L, Pijackova A, Macku
J, Stastna S,  et al: Mutaqtion analysis of the GALT gene in
Czek and Slovac galactosemia populations: Identification
of six novel mutations, including a stop codon mutation
(X380R). Hum Mutat 2000, 15(2): 206.

O¿õüp1. AèßPpôÖõoq øÃî @ðrüíþ  R881Q Gp oôÿ së Kéþ AÞpüê @ìýl 21%

O¿õüp2. AèßPpôÖõoq øÃî @ðrüíþ  N582K Gp oôÿ së Kéþ AÞpüê @ìýl 21%

OzhýÀ GýõyýíýBüþ ô OÏýýò WùzùBÿ ...


