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(Schweitzer, 1995; Holton et al., 2001). 

Friedovich-Keil & Jinks-Robertson, 1993; Friedovich-Keil et al., 

1995).



 



 



 



 

 



 



 

Die Studie wurde durch die Ethikkommission der Heinrich-Heine-Universität 

Düsseldorf geprüft und genehmigt (Nr. 2769). 
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Ein Reactival wurde zur Bestimmung der 

Galaktose und des Galaktitols, das zweite Reactival zur Bestimmung des 

Galaktonats weiter verwendet.



 

 J&W Scientific, 

Folrom, CA

(0,9 mL x min-1)

Die massenspektrometrische Detektion 



 

wurde mittels positiver chemischer Ionisierung mit Methan als Reaktandgas 

durchgeführt. 

: 

 
             GALT 

UDP-Glukose + D-[U-14C]-Galaktose-1-Phosphat D-[U-14C]-Galaktose + D-Glukose-1-Phosphat 
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Studienphase Basal Galaktose p.o. pro kgKG*d 
  5 mg 10 mg 
        
    
    
  Metabolite im Erythrozyten (µmol/LEry)b 
    
    
        

Gal-1-P 138 ± 15 170# ± 18 206## ± 12 
 (135;122-156;n=5) (172;142-201;n=7) (209;189-218;n=4) 
    

Galaktitol 9,7 ± 1,3 9,0 ± 0,5 9,7 ± 0,7 
 (10,2;7,7-11,2;n=5) (9,0;8,3-9,6;n=7) (9,7;8,9-10,4;n=4) 
        
  
    
 Metabolite im Urin (µmol/mmolKrea)b 
    
    
        

Galaktose 6,2 ± 1,4 6,0 ± 1,4 6,2 ± 1,3 
 (6,0;4,0-9,6;n=35) (5,7; 3,1-9,1;n=55) (6,4; 3,8-9,0;n=23) 
    

Galaktitol 140 ± 23 136 ± 22 138 ± 17 
 (143;82-199;n=38) (139;77-183;n=55) (138;105-176;n=23) 
    

Galaktonat 26 ± 7 30 ± 6 25 ± 5 
 (26;13-44;n=33) (29;18-45;n=55) (25;16-34;n=23) 
        
    
    
 Diätführungc 
    
    
        

Kalorienaufnahme 121 ± 51 115 ± 38 107 ± 35 
(kJ/(kgKG*d)) (114;34-232;n=28) (106;48-204;n=30) (107;50-164;n=16) 

    
Galaktoseaufnahme 0,93 ± 0,77 0,89 ± 0,61 0,71 ± 0,29 

(mg/(kgKG*d)) (0,70;0,11-3,26;n=28) (0,69;0,23-2,20;n=30) (0,66;0,33-1,27;n=16) 
        
    

Legende: a) angegeben sind MW ± SD, in Klammern: Median, Bereich, Anzahl der Bestimmungen (n), b) mittels SID-GCMS 
gemessene Metabolite, c) Kalorien- und Galaktosezufuhr berechnet. Statistisch signifikant gegenüber basal: # p < 0,05, ## p < 0,005 



 



 



 

    
        

Studienphase Basal Galaktose p.o. pro kgKG*d 
   5 mg  10 mg 
        
  
    
 Metabolite im Erythrozyten (µmol/LEry)b 
    
    
        

Gal-1-P 102 ± 7 109 ± 20 116 ± 19 
 (102;93-114;n=6) (114;77-128;n=6) (119;85-136;n=6) 
    

Galaktitol 7,5 ± 0,4 7,9 ± 0,4 7,4 ± 0,5 
 (7,6;7,0-8,2;n=6) (7,8;7,2-8,5;n=6) (7,5;6,6-8,2;n=6) 
        
  
    
 Metabolite im Urin (µmol/mmolKrea)b 
    
    
        

Galaktose 2,4 ± 0,4 2,7 ± 0,3 3,0 ± 0,8## 
 (2,3;1,9-3,6;n=21) (2,8;2,2-3,2;n=15) (3,0;1,7-4,6;n=14) 
    

Galaktitol 93 ± 22 94 ± 8 104 ± 19 
 (94;55-185;n=22) (95;80-108;n=20) (102;71-132;n=20) 
    

Galaktonat 30 ± 10 31 ± 8 32 ± 5 
 (28;16-63;n=25) (28;21-54;n=21) (32;24-40;n=20) 
        
    
    
 Diätführungc 
    
    
        

Kalorienaufnahme 116 ± 29 130 ± 38 111 ± 23 
(kJ/(kgKG*d)) (112;71-202;n=30) (139;47-193;n=21) (112;67-147;n=13) 

    
Galaktoseaufnahme 0,81± 0,32 0,95 ± 0,39 0,80 ± 0,35 

(mg/(kgKG*d)) (0,78;0,13-1,47;n=30) (0,90;0,41-1,64;n=21) (0,81;0,28-1,29;n=13) 
        
    

Legende: a) angegeben sind MW ± SD, in Klammern: Median, Bereich, Anzahl der Bestimmungen (n), b) mittels SID-GCMS 
gemessene Metabolite, c) Kalorien- und Galaktosezufuhr berechnet. Statistisch signifikant gegenüber basal: ## p < 0,005 



 



 



 

    
        

Studienphase Basal Galaktose p.o. pro kgKG*d 
  5 mg 10 mg 
        
  
    
 Metabolite im Erythrozyten (µmol/LEry)b 
    
    
        

Gal-1-P 104 ± 6 113 ± 8 111 ± 11 
 (102;99-113;n=6) (112;104-126;n=6) (101;94-126;n=6) 
    

Galaktitol 7,2 ± 0,6 7,5 ± 0,5 7,4 ± 0,4 
 (7,2;6,2-8,1;n=6) (7,5;6,9-8,1;n=6) (7,6;6,7-7,9;n=6) 
        
  
    
 Metabolite im Urin (µmol/mmolKrea)b 
    
    
        

Galaktose 4,5 ± 0,7 5,1 ± 0,4 5,7 ± 1,6# 
 (4,5;3,4-5,6;n=16) (5,1;4,4-5,7;n=14) (5,3;2,9-8,8;n=14) 
    

Galaktitol 98 ± 8 104 ± 10 92 ± 10 
 (98;85-123;n=29) (106;80-121;n=32) (93;73-110;n=21) 
    

Galaktonat 43 ± 7 46 ± 7 38 ± 9 
 (41;33-58;n=29) (45;36-68;n=32) (36;29-62;n=21) 
        
    
    
 Diätführungc 
    
    
        

Kalorienaufnahme 139 ± 26 145 ± 19 109 ± 32 
(kJ/(kgKG*d)) (145;98-180;n=7) (145;123-181;n=8) (107;67-158;n=7) 

    
Galaktoseaufnahme 0,60 ± 0,28 0,67 ± 0,19 0,52 ± 0,27 

(mg/(kgKG*d)) (0,65;0,29-1,02;n=7) (0,69;0,43-0,95;n=8) (0,55;0,15-0,84;n=7) 
        
    

Legende: a) angegeben sind MW ± SD, in Klammern: Median, Bereich, Anzahl der Bestimmungen (n), b) mittels SID-GCMS 
gemessene Metabolite, c) Kalorien- und Galaktosezufuhr berechnet. Statistisch signifikant gegenüber basal: # p < 0,05 



 



 



 

 

      
      

Studienphase Basal Galaktose p.o. pro kgKG*d Kontrolle 
  5 mg 10 mg 15 mg  
      
      
      
 Metabolite im Erythrozyten (µmol/LEry)b 
      
      

      
Gal-1-P 83 ± 9 102 ± 22 120 ± 9 144 ± 23# 91 ± 10 

 (87;72-93;n=5) (107;64-126;n=6) (119;111-137;n=6) (149;117-164;n=4) (90;83-103;n=3) 
      

Galaktitol 7,2 ± 1,1 7,6 ± 1,0 7,5 ± 0,8 7,0 ± 0,5 7,3 ± 0,5 
 (7,3;6,2-8,9;n=5) (7,3;7,2-9,4;n=6) (7,6;6,4-8,7;n=6) (6,9;6,6-7,7;n=4) (7,5;6,7-7,7;n=3) 
      
      
      
 Metabolite im Urin (µmol/mmolKrea)b 
      
      
      

Galaktose 3,3 ± 0,7 3,7 ± 1,0 4,4 ± 0,9## 5,2 ± 1,0### n.a. 
 (3,3;1,6-4,4;n=21) (3,5;2,6-5,7;n=16) (4,2;2,9-5,8;n=19) (5,0;3,7-6,9;n=13)  
      

Galaktitol 104 ± 18 107 ± 17 108 ± 12 113 ± 19 n.a. 
 (103;66-147;n=22) (104;86-150;n=17) (107;93-139;n=19) (105;96-148;n=13)  
      

Galaktonat 35 ±10 34 ± 5 35 ± 5 36 ± 4 n.a. 
 (32;19-60;n=22) (34;27-43;n=17) (34;30-54;n=19) (36; 30-44;n=13)  
      
      
      
 Diätführungc 
      
      
      

Kalorienaufnahme 180 ± 38 173 ± 43 n.a. n.a. n.a. 
(kJ/(kgKG*d)) (185;106-233;n=13) (164;122-260;n=8)    

      
Galaktoseaufnahme 1,38 ± 0,58 1,22 ± 0,33 n.a. n.a. n.a. 

(mg/(kgKG*d)) (1,24;0,61-2,87;n=13) (1,21;0,64-1,73;n=8)    
      
      

Legende: a) angegeben sind MW ± SD, in Klammern: Median, Bereich, Anzahl der Bestimmungen (n), b) mittels SID-GCMS 
gemessene Metabolite, c) Kalorien- und Galaktosezufuhr berechnet, n.a.: nicht verfügbar. Statistisch signifikant gegenüber 
basal: # p < 0,05, ## p < 0,005, ### p << 0,001 



 



 



 

      
            

Studienphase Basal Galaktose p.o. pro kgKg*d Kontrolle 
  5 mg 10 mg 15 mg  
            
      
  
 Metabolite im Erythrozyten (µmol/LEry)b 
      
      

            
Gal-1-P 113 ± 10 121 ± 9 135 ± 10## 141 ± 7## 117 ± 2 

 (114;99-124;n=6) (124;105-132;n=6) (140;115-142;n=6) (142;135-147;n=4) (118;118-115;n=3) 
      

Galaktitol 8,4 ± 1,1 8,9 ± 1,1 8,8 ± 1,0 8,7 ± 0,8 7,3 ± 0,4 
 (8,3;8,1-10,0;n=6) (8,4;8,1-10,1;n=6) (8,7;7,7-10,4;n=6)  (8,5;8,8-9,8;n=4) (7,1;7,1-7,7;n=3) 
            
      
      
 Metabolite im Urin (µmol/mmolKrea)b 
      
      
            

Galaktose 5,3 ± 0,8 5,0 ± 1,4 6,0 ± 1,5 7,3 ± 1,9## n.a. 
 (5,0;4,0-6,7;n=18) (5,0;1,7-6,7;n=17) (6,1;3,7-8,7;n=22) (7,9;4,6-9,8;n=11)  
      

Galaktitol 103 ± 12 109 ± 16 99 ± 10 97 ± 6 n.a. 
 (105;72-130;n=50) (110;50-133;n=39) (98;85-134;n=23) (94;89-110;n=14)  
      

Galaktonat 30 ± 5 36 ± 4 27 ± 4 28 ± 5 n.a. 
 (31;20-43;n=51) (36;27-43;n=38) (26;22-37;n=21) (28;20-38;n=14)  
            
      
      
 Diätführungc 
      
      
            

Kalorienaufnahme 166 ± 27 156 ± 23 164 ± 13 n.a. n.a. 
(kJ/(kgKG*d)) (158;118-223;n=30) (161;112-195;n=8) (167;147-185;n=8)   

      
Galaktoseaufnahme 1,47 ± 0,46 1,27 ± 0,52 1,35 ± 0,34 n.a. n.a. 

(mg/(kgKG*d)) (1,35;0,73-2,43;n=30) (1,19;0,54-2,49;n=8) (1,49;0,87-1,74;n=8)   
            
      

Legende: a) angegeben sind MW ± SD, in Klammern: Median, Bereich, Anzahl der Bestimmungen (n), b) mittels SID-GCMS 
gemessene Metabolite c) Kalorien- und Galaktosezufuhr berechnet, n.a.: nicht verfügbar. Statistisch signifikant gegenüber 
basal: ## p < 0,005 



 



 



 

     
  

Studienphase  Basal Galaktose p.o. pro kgKG*d 
  5 mg 10 mg 20 mg 
          
     

  
 Metabolite im Erythrozyten (µmol/LEry)b 
     
     
          

Gal-1-P 113 ± 15 120 ± 20 110 ± 12 130 ± 18 
 (114;85-129;n=6) (125;94-147;n=6) (115;93-120;n=6) (126;110-158;n=5) 
     

Galaktitol 7,1 ± 0,5 7,1 ± 0,5 7,0 ± 0,8 6,9 ± 0,5 
 (7,2;6,5-7,8;n=6) (7,1;6,5-7,7;n=6) (7,1;6,0-8,0;n=6) (6,9;6,2-7,6;n=5) 
          
     
  
 Metabolite im Urin (µmol/mmolKrea)b 
     
     
          

Galaktose 2,4 ± 0,4 2,3 ± 0,5 2,2 ± 0,4 2,5 ± 0,7 
 (2,4;1,8-3,3;n=22) (2,2;1,5-3,0;n=19) (2,6;1,4-3,1;n=17) (2,3;1,8-4,1;n=14) 
     

Galaktitol 116 ± 20 115 ± 14 107 ± 20 117 ± 10 
 (111;68-147;n=48) (118;61-135;n=36) (117;61-131;n=17) (121;99-131;n=14) 
     

Galaktonat 36 ± 9 35 ± 5 35 ± 9 38 ± 6 
 (121;19-58;n=48) (35;17-45;n=36) (36;21-53;n=17) (37;32-51;n=14) 
          
     
  
 Diätführungc 
     
     
          

Kalorienaufnahme 119 ± 30 120 ± 33 113 ± 29 n.a. 
(kJ/(kgKG*d)) (120;43-160;n=30) (110;53-181;n=20) (112;69-173;n=16)  

     
Galaktoseaufnahme 0,70 ± 0,30 0,86 ± 0,38 0,72 ± 0,43 n.a. 

(mg/(kgKG*d)) (0,67;0,14-1,62;n=30) (0,83;0,35-1,73;n=20) (0,61;0,18-1,95;n=16)  
          
     

Legende: a) angegeben sind MW ± SD, in Klammern: Median, Bereich, Anzahl der Bestimmungen (n), b) mittels SID-GCMS 
gemessene Metabolite, c) Kalorien- und Galaktosezufuhr berechnet, n.a.: nicht verfügbar 



 



 



 

     
          

Studienphase Basal  Galaktose p.o.  pro kgKG*d 
  5 mg 10 mg 20 mg 
          
     
     
 Metabolite im Erythrozyten (µmol/LEry)b 
     
     
    

Gal-1-P 124 ± 15 149 ± 13 138 ± 5 153 ± 43 
 (121;107-144;n=6) (150;133-169;n=6) (139;130-143;n=6) (142;127-212;n=6) 
     

Galaktitol 8,5 ± 0,6 8,5 ± 0,5 8,4 ± 0,3 7,4 ± 0,5 
 (8,5;7,6-9,5;n=6) (8,5;9,2-7,8;n=6) (8,4;8,0-8,8;n=6) (7,3;6,9-8;n=6) 
          
     
     
 Metabolite im Urin (µmol/mmolKrea)b 
  
     
          

Galaktose 2,6 ± 0,4 3,1 ± 0,5 3,5 ± 0,7# 4,4 ± 1,2### 
 (2,6;2,1-3,4;n=18) (3,0;2,4-4,3;n=20) (3,4;2,5-5,3;n=17) (4,2;2,7-6,3;n=13) 
     

Galaktitol 108 ± 10 101 ± 8 94 ± 11 99 ± 9 
 (108;93-129;n=18) (101;86-117;n=20) (93;77-117;n=18) (97;81-112;n=14) 
     

Galaktonat 38 ± 9 37 ± 9 34 ± 6 33 ± 3 
 (34;29-61;n=18) (34;28-67;n=20) (33;25-49;n=18) (33;29-39;n=14) 
          
     
     
 Diätführungc 
     
     
          

Kalorienaufnahme 163 ± 30 169 ± 31 165 ± 30 n.a. 
(kJ/(kgKG*d)) (160;111-239;n=30) (179;114-209;n=7) (171;112-196;n=7)  

     
Galaktoseaufnahme 1,00 ± 0,50 1,29 ± 0,45 1,19 ± 0,43 n.a. 

(mg/(kgKG*d)) (1,00;0,26-2,46;n=30) (1,37;0,77-2,04;n=7) (1,38;0,47-1,64;n=7)  
     
          

Legende: a) angegeben sind MW ± SD, in Klammern: Median, Bereich Anzahl der Bestimmungen (n), b) mittels SID-GCMS 
gemessene Metabolite, c) Kalorien- und Galaktosezufuhr berechnet, n.a.: nicht verfügbar. Statistisch signifikant gegenüber 
basal: # p < 0,05, ### p << 0,001 



 



 

Abb. 10: Legende: dargestellt sind die Mittelwerte der jeweiligen Phase für jeden Patienten (n = 4-7). 
Statistisch signifikant gegenüber der Phase ohne zusätzliche Galaktosegabe: *p < 0,05, ** p < 0,005, *** p << 0,001



 

Abb. 11: Legende: dargestellt sind die Mittelwerte der jeweiligen Phase für jeden Patienten (n = 4-7)
Statistisch signifikant gegenüber der Phase ohne zusätzliche Galaktosegabe: *p < 0,05, ** p < 0,005, *** p << 0,001
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