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GİRİŞ

Glikoz

Fruktoz

Monosakkarit + Monosakkarit Disakkarit

Glikoz + Glikoz Maltoz

Fruktoz + Glikoz Sükroz

Tahıllarda bulunur

Meyvelerde bulunur, çay şekeri olarak kullanılır



GİRİŞ

MALTOZ Glikoz + Glikoz

MALTAZ

(-)

SÜKROZ Fruktoz + Glikoz

SÜKRAZ

(-)

DİSAKKARİDAZLAR



SÜKRAZ - İZOMALTAZ ENZİM EKSİKLİĞİ

Konjenital sükraz-izomaltaz eksikliği
(CSID) ilk olarak 1960 yılında Weijers ve
meslektaşları tarafından tanımlanmış

Otozomal Resesif

İnce barsak
fırçamsı kenarlarında
bulunan
Disakkaridazların
eksikliği

Sükroz ve
izomaltoz
parçalanamaz

CSID: Sükraz-izomaltaz
enzim eksikliği



GENETİK

• OTOZOMAL RESESİF
• 3. kromozom üzerinde bulunan ve sükraz-izomaltaz enzim proteinini

kodlayan SI genindeki homozigot veya bileşik heterozigot mutasyon
• Tanımlanmış 55 farklı mutasyon var

Sitogenetik Lokalizasyon : 3q26.1



FENOTİP



CSID FENOTİPLERİ

FENOTİP CFENOTİP BFENOTİP A FENOTİP D FENOTİP E

%38%7%52 %2 %1

Sükroz (<2 gram)
ve Nişasta

Sükroz (<2 gram)
Sınırlı Nişasta

Sükroz (< 2gram)
Neredeyse

Normal Nişasta

Sükroz
(<2 gram)

Sükroz
(<1 gram)

Bazıları, ayrıca
Laktoz

intoleranslı

Bazıları, ayrıca
Laktoz

intoleranslı

Çok azı
Laktoz

intoleranslı

Nişasta ve
Laktoz

intoleranslı

Nişasta ve
bazıları Laktoz

intoleranslı

Kolon kanseri ve
diğer bağırsak

bozukluklarında
istatistiksel olarak

anlamlı artış

Çok az Sükroz ve
sınırlı nişasta

Bu grup, CSID hastalarında
en şiddetli semptomlara,
kolon kanserinde artışa ve

diğer bağırsak
bozukluklarına sahip gibi

görünmektedir.

Genellikle
Anzaklar’da bulunur. 

Semptomatik hale 
gelmeden sakaroz, 
laktoz veya nişasta

alamazlar.

Semptomatik hale 
gelmeden sakaroz

veya nişasta alamaz. 
Sükroz alımına karşı

son derece
hassastırlar.



PREZENTASYON

Gazlar organik asitler,
diğer ozmotik olarak aktif moleküller

CSID’li BağırsakNormal Bağırsak

SÜKRAZ ENZİMİ
olmadan vücut şekeri

gerektiği gibi ememez;
bu durum

İSHAL, GAZ, ŞİŞKİNLİK
ve KARIN AĞRISINA

neden olur.

SÜKROZ

SÜKRAZ
ENZİMİ

NORMAL
DIŞKI

FERMENTASYON

SÜKROZ

BAKTERİ

SU



PREZENTASYON

Ek gıdaya başladıktan sonra
• Sulu dışkılama (en sık) 
• Karın ağrısı
• Gaz ve şişkinlik
• Bulantı ve kusma
• GÖR
• Malnutrisyon
• Büyüme geriliği

• Yüksek barsak geçiş hızı

• Düşük kolonik absorbsiyon hızı

• Düşük amilaz seviyesi

• Yüksek sükroz ve nişasta
içeren bebek beslenmesi

GENETİK
VARYASYON

DİYET BAĞIRSAK
MOTİLİTESİ

IRK



PREVALANS

Avrupa’da
1/500-1/2000

Grönland
Eskimoları’nda

%10

Alaska
Yerlileri’nde

yaklaşık
%3

Afrika ve
Amerika’da
daha nadir

Bell R, Draper H, Bergan JG. Sucrose, lactose, and glucose intolerance in northern Alaskan Eskimos. Am J Clin Nutr 1973;26:1185–90.
Ellestad-Sayad J, Haworth J, Hildes J. Disaccharide malabsorption and dietary patterns in two Canadian Eskimo communities. Am J Clin Nutr 1978;31:1473–8.



TANI

İnce Barsak Biyopsisi

• Gastroskopi sırasında distal duodenum veya
proksimal jejunumdan elde edilir.

• Test, yalnızca belirli sayıda laboratuvar tarafından
gerçekleştirilir.

• İnvaziv
• Homojen tutulum olmayabileceği için biyopsiler

gerçek enzim eksikliğini yansıtmayabilir.
• Örneğin yeterli donma ve çözünmeyi yakalaması zor

CSID teşhisi için altın standart



TANI

• Enzim eksikliğinde ekshale edilen havadaki
Hidrojen miktarı artmış olarak bulunur

Hidrojen Nefes Testi

Yalancı pozitif: aşırı bakteri üremesi

Yalancı negatif: antibiyotik kullanımı, 
gecikmiş mide boşalması



TANI

• Non invaziv
• Ekshale edilen havadaki C13 işaretli CO₂ 

artışı varsa CSID lehine bilgilendirici test
• Sükraz eksiliği olan hastalar sükroz

yüklemesine bağlı ciddi semptomlar
yaşayabilir.

Karbon-13 İşaretli Sükroz Nefes Testi



TANI

• Bu test bebekler, küçük çocuklar, geriatrik hastalar ve diyabet gibi eşlik eden koşullara sahip
olanlar için uygun değildir. 

• Hastalar şekere çok duyarlıysa ciddi semptomları olabilir.

4-4-4 ORAL SUKROZ YÜKLEME TESTİ

Açlık sonrası

4 yemek
kaşığı toz
şeker 120 ml  
(4 ons) suya
konur. 

4 saat içinde hasta, gaz, 
şişkinlik, abdominal 
distansiyon (şişme) veya
ishal gibi CSID ile ilişkili GI 
semptomlarını yaşayacaktır.



CSID
TANI

Sükraz enzimi dışardan
verilerek tedavi yanıtı alınıyorsa

düşünülebilir.

Tedaviden Tanıya



TANI

Genetik mutasyon

SI gen mutasyonu araştılır



TEDAVİ

• Pirinç nişastası

• Mısır nişastası

• Eksojen sükraz enzimi (SUCRAID)

• 3-4 yaşında tolerans artıyor

• Tedavi Ömür boyu



ÇALIŞMANIN AMACI

• CSID prevalansını, 
• Gen varyantlarını
• Hastaların klinik prezentasyonlarını

4 haftadan uzun süren kronik diyare
nedeniyle başvuran çocuklarda,

değerlendirmeyi amaçladık.



ETİK

• S.B.Ü. İstanbul Bakırköy Dr. Sadi Konuk Eğitim
ve Araştırma Hastanesi Etik Kurulu’nun
15 Haziran 2021 tarihli toplantısında
onaylanmıştır.

• Çalışmaya katılan hastaların ebeveynlerinden
aydınlatılmış onam alınmıştır.



ÇALIŞMAYA ALINMA KRİTERLERİ

• Çocuk Gastroenteroloji polikliniğine dört haftadan uzun süren
ishal şikayeti nedeniyle başvurup

• Tek başına anne sütü veya standart formula mama almayan
• Tamamlayıcı beslenmeye geçmiş
• 6 ay ve üzerindeki bebekler ile 18 yaşına kadar olan çocuk

hastalar

• Enfeksiyöz nedenler
• Çölyak hastalığı
• Besin alerjisi
• İnflamatuar bağırsak hastalığı

Dışlanmış



ÇALIŞMAYA DAHİL EDİLMEME KRİTERLERİ

• Tanılı kronik ishalli
hastalığı olan hastalar



OLGU RAPOR FORMU



GEREÇ VE YÖNTEM

• Çalışma Haziran 2021-Aralık 2021 tarihleri arasında yapılmıştır.
• EDTA’lı 1 tüpe kan alınarak ve MNG kargo ile İzmir Multigen

laboratuvarına gönderilerek CSID gen mutasyonu çalıştırıldı.
• Bu çalışma için kullanılacak laboratuvar kiti TRPHARM firmasının koşulsuz

katkılarıyla temin edilmiştir.

SI geninin tüm eksonları ve ekson-intron bileşkeleri
Yeni Nesil Dizi Analizi (NGS) yöntemi ile analiz edildi.



GEREÇ VE YÖNTEM

• Frekansları karşılaştırmak için ki-kare testi, 
• Ortalamaları karşılaştırmak için Student t-testi
• Sürekli değişkenler arasındaki korelasyonları göstermek için

Pearson korelasyon testi, 
• Non-parametrik değişkenleri içeren korelasyon analizleri için

Spearman korelasyon testi kullanılmıştır.

İstatistiksel Görüş:
Veriler SPSS analiz yazılımına girilerek



BULGULAR

Çalışmaya 94 çocuk dahil edilmiştir.

34 kız
%36,6

59 erkek
%63,4



BULGULAR



BULGULAR



BULGULAR



BULGULAR



TEDAVİ

• Sağlık Bakanlığı TİTCK’na yurtdışı ilaç başvurusu

• Hasta ile ilgili klinik bilgi

• Laboratuvar sonuçları

• Genetik mutayon sonucu

• Düşünülen tedaviyi destekleyen makaleler

• Verilecek ilaç bilgisi

• Ebeveyn aydınlatılmış onam formu



TEDAVİ

• <15 kg hastalar için öğünler veya atıştırmalıklar ile 1 mL 
• >15 kg olanlar için 2 mL yemek veya atıştırmalıklarla birlikte

• Dozlar, verilen dozun yarısı olacak şekilde bölünmelidir.
• Yarısı yemeğin başlangıcı ve diğer yarısı yemek bittiğinde
• İntragastrik ortam daha yüksek bir pH'a tamponlanır ve

pepsin diğer proteinler tarafından kısmen bozunabilir.

• Sucraid® asla ısıtılmamalıdır
• Sıcak içeceklere veya bebek formülüne koyulmaz.
• Sucraid® 2°C- 8°C 'de soğutulmalıdır, ısı ve ışıktan

korunmalıdır. Y.E
Kabızlık

Baş ağrısı
Uyku bozukluğu

Etiketteki dozlama önerileri:



BULGULAR

P_ = Pathogenic;  
VUS= Variant of unknown significance; 
Comp= Compound



HASTA 1 SONUÇ: 9 YAŞ, 9 AYLIK KIZ HASTA

+1,06 +1,25

0,35 0,02

SI (NM_001041) c.853G>T (p.E285X) Heterozigot Patojenik (P)

P_ = Pathogenic;  VUS= Variant of unknown significance; Comp= Compound



HASTA 2 SONUÇ: 1 YAŞ, 1 AYLIK KIZ HASTA

-1,7 -0,7

-1,3 ÖLÇÜLEMEDİ

SI (NM_001041) c.2923T>C(p.Y975H) Heterozigot Patojenik (P)

P_ = Pathogenic;  VUS= Variant of unknown significance; Comp= Compound



HASTA 3 SONUÇ: 2 YAŞ, 3 AYLIK KIZ HASTA

-0,44 -0,23

-1,27 -0,76

SI c.4951G>A (p.V1651I) Heterozigot Önemi Bilinmeyen Varyant (VUS)

P_ = Pathogenic;  VUS= Variant of unknown significance; Comp= Compound



HASTA 4 SONUÇ: 1 YAŞ, 9 AYLIK KIZ HASTA

-1,3 -0,4

-0,06

SI (NM_001041) c.853G>T (p.E285*) Homozigot Patojenik (P)

ÖLÇÜLEMEDİ

P_ = Pathogenic;  VUS= Variant of unknown significance; Comp= Compound



HASTA 5 SONUÇ: 2 YAŞ, 9 AYLIK ERKEK HASTA

-2,29 -1,8

-1,06 -0,8

SI c.315G>T (p.W105C) Heterozigot Önemi Bilinmeyen Varyant (VUS)
+ Olguda ayrıca heterozigot c.2737-1G>C

P_ = Pathogenic;  VUS= Variant of unknown significance; Comp= Compound



HASTA 6 SONUÇ: 4 YAŞ ERKEK HASTA

-1,2 -0,2

-1,02 -0,73

SI p.N1801=(c.5403C>T) Heterozigot Önemi Bilinmeyen Varyant (VUS)

P_ = Pathogenic;  VUS= Variant of unknown significance; Comp= Compound



HASTA 7 SONUÇ: 10 YAŞ, 4 AYLIK KIZ HASTA

-2,36 -1,8

-1,39 -1,3

SI geninde Heterozigot c.1020+12G>A değişikliği ve Heterozigot c.3331A>G 
değişikliği saptanmıştır.

P_ = Pathogenic;  VUS= Variant of unknown significance; Comp= Compound



HASTA 8 SONUÇ: 4 YAŞ, 6 AYLIK ERKEK HASTA

-3,2 -2,4

-2,98 -2,4

SI c.4239C>T (p.D1413=) Heterozigot Önemi Bilinmeyen Varyant (VUS)

P_ = Pathogenic;  VUS= Variant of unknown significance; Comp= Compound



HASTA 9 SONUÇ: 15 YAŞ, 6 AYLIK ERKEK HASTA

-1,6 -1,1

-0,23 -0,1

SI c.4239C>T (p.D1413=) Heterozigot Önemi Bilinmeyen Varyant (VUS)

P_ = Pathogenic;  VUS= Variant of unknown significance; Comp= Compound



HASTA 10 SONUÇ: 12 YAŞ ERKEK HASTA

-2,08 -1,6

-0,74 -0,6

SI geninde Heterozigot c.119-6C>T değişikliği saptanmıştır.

P_ = Pathogenic;  VUS= Variant of unknown significance; Comp= Compound



HASTA 11 SONUÇ: 7 YAŞ, 5 AYLIK ERKEK HASTA

-1,39

-0,8

SI (NM_001041) geninde heterozigot c.2395A>G (p.I799V) değişikliği saptanmıştır.

ÖLÇÜLEMEDİ

ÖLÇÜLEMEDİ

P_ = Pathogenic;  VUS= Variant of unknown significance; Comp= Compound



TARTIŞMA

• CSID sukraz-izomaltaz geni mutasyonlarının neden olduğu nadir 
bir kalıtsal hastalık olarak kabul edilir.

• CSID'nin Türk popülasyonunda gerçek prevalansı hala
bilinmemektedir. 



TARTIŞMA



TARTIŞMA

• 6 ay ile 9 yaş arası 4 hasta (2 kız, 2 erkek)
• Semptomlar diyete gıda veya formülün eklenmesinden sonra
• Büyüme geriliği, kilo alımında azalma, sulu ishal ve kusma
• Dört hastaya daha önce GERD, çölyak hastalığı, laktoz intoleransı ve

gıda alerjisi tanısı konuldu ancak standart tedaviye yanıt vermediler. 
• Hematoloji, böbrek, tiroid ve karaciğer fonksiyonlarını içeren rutin

klinik laboratuvar değerlendirmeleri, renal tübüler fonksiyon normaldi. 
• 4 hastanın tümü sakrosidaz oral solüsyonu ile tedaviye yanıt verdi.



TARTIŞMA

2 çalışma, 1000 biyopsi materyali
Normal histoloji

Enzim aktivitesi <%10
Enzim düzeyi < -1SDS

Disakkaridaz eksikliği
%11-13

Bizim çalışmamızda
CSID sıklığı

%11,3



TARTIŞMA

Bizim çalışmamızda da CSID saptanan hastaların
4 kız / 7 erkek olduğu görüldü.

Jianli Zhou, et al. Two Novel Mutations in the SI Gene Associated With Congenital Sucrase-Isomaltase Deficiency: A Case Report in China. Front Pediatr. 2021; 9: 731716



TARTIŞMA

• Biyopsi ile CSID tanısı konulmuş
31 Hasta

• 27 hastada sükraz ve izomaltaz
aktivitesi düşük

• 3 hastada sükraz düşük,
• izomaltaz normal
• 56 Mutasyon
• %59’unda en sık ilk 4 mutasyon
• %41’inde en az 1 allelde

mutasyon

Stefanie Uhrich, et al. 8th Starch Digestion Consortium Workshop, JPGN, Vol 55, Supplement2, November 2012



TARTIŞMA

Heterozigot hasta sayısı fazla, klinik cevap çok daha iyi, 
diyet kısıtlılığı gerekmedi.

35 çocuk, 8 yetişkin
Sucraid+ düşük sükroz ve nişastalı diyet ile yaşam kalitesinde artış



TARTIŞMA

Hastalarımızın %73’ünde BÜYÜME GERİLİĞİ vardı.

(11 hastamızın 8’inin vücut ağırlığı -1SDS altındaydı.)
3 hastamızın vücut ağırlığı 0-(-1)SDS  arasındaydı.



TARTIŞMA



TARTIŞMA

William r. Treem, et al. 8th Starch Digestion Consortium Workshop, JPGN, Vol 55, Supplement 2, November 2012



TARTIŞMA

• 53'ü 1 yaşından önce
• 7’si 1-10 yaş arasında
• 5’i 10 yaşından sonra semptomların

başladığını
• 17'sinde ilk 1 yıl
• 30’unda 1 ile 5 yıl arasında
• 10’unda 5 ile 10 yıl arasında
• 8’inde 10 yaşından sonra teşhis konulmuştur.

65 hastadan

Elementer mama ile beslenme

K.H. içerikli gıdayı azaltma
(basit şeker)

Disakkaritlerin kolon bakterileri
için prebiyotik görevi



TARTIŞMA

• 1 hastada doğumdan itibaren
• 4 hastada 4. aydan itibaren
• 4 hastada 6. aydan itibaren
• 1 hastada 12. aydan itibaren semptomlar başlamıştı.

• 1 yaş altında tanı alan yoktu
• 2 hasta 2 yaş altında
• 5 hasta 2-6 yaş arasında
• 4 hasta 7 yaş üzerinde tanı almıştı

11 hastamızdan



TARTIŞMA

Hastalarımızın %55’İnde DİSPEPTİK YAKINMA vardı. (6/11)

Dispeptik yakınması olan 44 hastanın 22’sininde
en az 1 veya daha fazla sükraz, izomaltaz ve laktaz eksikliği saptanmıştır.



TARTIŞMA

Sükroz kısıtlı diyet faydası %10
%60-%75 hastada diyet kısıtlılığına rağmen şikayetler devam



TARTIŞMA

Bizim tüm hastalarımız tedavi alırken ve diyet kısıtlaması yokken
ishal, şişkinlik,bulantı-kusma, karın ağrısı tamamen düzeldi.

Treem WR, Douglas M, Duong S, et al. Congenital sucrase-isomaltase deficiency (CSID) in the era of Sucraid. J Pediatr Gastroenterol Nutr 2009:53(Suppl 1):E 85.



TARTIŞMA

Bizim tüm
hastalarımızda tedavi
sonrası ishal, 
şişkinlik,bulantı-kusma, 
karın ağrısı tamamen
düzeldi.



KISITLILIKLAR

• Tek merkez deneyimi (Türkiye kohortu yok)
• Örneklem grubu ve Hasta sayısı az
• Takip süresi kısa (3 ay)
• Homozigot ve Heterozigot mutant hastalar arasında klinik farklılık

karşılaştırılamadı.
• Genetik-histopatolojik bulgu korelasyonu yapılamadı



SONUÇ

• CSID sıklığı tahminimizden yüksek olabilir.
• Geniş semptom yelpazesi vardır.
• Çölyak hastalığı, kistik fibroz, besin alerjisi, inflamatuar bağırsak hastalığı, 

GÖR ile karıştırılabilir.
• Hastaların tedavi cevabı genellikle iyidir.
• Özellikle heterozigot mutant hastaların tedavi cevabı oldukça iyidir.
• Fonksiyonel sindirim sistemi hastalıklarının bazılarında (IBS, Toddler’s 

diyare ve Fonksiyonel dispepsi) SI geninde heterozigot mutasyon
saptanmıştır.



MUTLULUK KAYNAĞIMIZ















Prof. Dr. Ayşe Selimoğlu Dr. Cansu Altuntaş

Dr. Tolga Tuncel Dr. Ergül Sarı

Dr. Didem Gülcü Taşkın Bilun Uyanık Ağca
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