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Recognize The Rare: Case Report Of Isolated Sulfur Oxidase Deficiency
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INTRODUCTION

Sulfite oxidase (SO) is an enzyme that converts sulfite into sulfate (1). Isolated sulfite oxidase
deficiency (ISOD) is a rare, autosomal recessive disorder of sulfur-containing amino acid
metabolism (2).

Medical Nutrition Therapy

Topcu et al.'s (3) study utilized methionine restriction, cysteine and sulfate supplementation in
diets, and low sulfur-containing amino acids in treatment. While biochemical responses
improved, neurodevelopmental outcomes did not change. Conversely, Tauoti et al. (4) observed
significant clinical and biochemical improvements in two patients with mild ISOD following a

low-sulfur amino acid diet.

The Ross Metabolic Formula System, Nutrition Support Protocols (ROSS) doesn’t provide a
dietary protocol for ISOD (5).

PURPOSE

The study aimed to plan medical nutrition therapy for a male infant with sulfitoxidase
deficiency, emphasizing its significance in metabolic diseases.

CASE

A 23-month-old male, born at 39 weeks gestation (2900 g), experienced a seizure on the second
day of birth, later admitted with pneumonia and diagnosed with ISOD a year ago.

Body weight was 13 kg (50-75 p) and height was 95 cm (97 p).
Recommended Medical Nutrition Therapy
Due to his inability to swallow, a percutaneous endoscopic gastrostomy (PEG) was chosen for

feeding. The lack of a defined dietary protocol for ISOD in ROSS is a deficiency for the disease.
The dietary approaches available in the literature would be reasonable in this situation (3,4).
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The approach is essentially similar to the treatment protocol for homocystuniria. Accordingly,
the patient's dietary calculations were based on the homocystuniria protocol.

DISCUSSION

Metabolic diseases present risks due to limited nutritional and treatment options (6). While the
patient's weight is normal, ongoing monitoring is essential to prevent malnutrition.

CONCLUSION

Metabolic diseases are diseases have many unknowns and are treatable when recognized.
Medical nutrition therapy is a crucial treatment method that can significantly enhance a patient's

quality of life.

Recommended Daily Amounts of Methionine, Cystine, Protein and Energy for Children with
Homocystuniria (5)

. Metionin
Yas araligi (mg/kg)  [Sistin (mg/kg)Protein (g/giin)Enerji (kkal/giin)/Sivi (ml/giin)
1300
1-4 yas 10-20 100-200 230 900-1800
(900-1800)
Recommended Medical Nutrition Therapy
Protein
Uriinler Miktar Eneriji (kkal) Metionin (mg) [Sistin (mg)
(g/giin)
Bebelac 4 16 olgek 336 6.93 160 85
Hom2 Prima 8 Olcek 120 27.52 - 1244
Fantomalt 8 Olcek 160 - - -
, 100 g (=24
Basic p dlcek) 532 - - -
TOPLAM 1148 kkal 34.45g 160 mg 1329 mg
Karisimin Hazirlanisi Karisimin verilme sikhig
200 ml kaynatilmis 1litilmis suya 2 dlgek
Bebelac-4 (60 cc s1v1) + 1 dlcek Hom2 (50 cc |Hazirlanan karisim ii¢ saat araliklarla (08:00 —
stvi) + 3 dlgek Basic p (90 cc sivi) + 1 6lgek  {11:00 — 14:00 — 17:00 — 20:00 — 23:00 — 02:00
Fantomalt eklenir. — 05:00) olmak iizere 200 ml * 8 kez = 1600
ml PEG’den verilir.
Ayni1 karigimin giin icerisinde 8 kere
hazirlanmasi gereklidir.
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Her beslemeden sonra tiipten 50 ml temiz su
gecirilir.

Her beslemede beslenme tiipi kalinti agisindan,
beslenme bdlgesi enfeksiyon agisindan kontrol
edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: medical nutrition therapy, metabolic disorders, rare disease, sulfite
oxidase

Nadir’i Fark Et: izole Siilfit Oksidaz Eksikligi Olgu Sunumu
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GIRIS

Siilfit oksidaz (SO), siilfitin siilfata oksidasyonunu saglayan enzimdir (1). izole siilfit oksidaz
eksikligi (ISOD) nadir goriilen, otozomal ¢ekinik geg¢isli, siilfiir iceren amino asit
metabolizmas1 bozuklugudur (2).

Tibbi Beslenme Tedavisi (TBT)

Topcu ve ark. (3) tarafindan gergeklestirilen bir ¢calismada; diyette metiyonin kisitlamasi, sistein
ve sllfat destegi yapilmis ve diislik siilfiir iceren amino asitler tedavide kullanilmigtir.
Biyokimyasal yanitta olumlu gelismelere ragmen noérogelisimsel sonug¢ ve prognoz
degismemistir. Tauoti ve ark. (4) tarafindan gergeklestirilen bir diger ¢alismada, hafif izole SO
eksikligi olan iki hastada diislik siilfiir iceren amino asit iceren diyet tedavisi ile klinik ve
biyokimyasal olarak anlamli iyilesme rapor edilmistir.

The Ross Metabolic Formula System, Nutrition Support Protocols’de (ROSS) siilfit oksidaz
icin tanimlanmis diyet protokoliine rastlanilmamaistir (5).

AMAC

Izole siilfitoksidaz eksikligi olan erkek bebegin TBT’sinin diizenlenmesi, metabolik
hastaliklarda TBT nin 6nemine dikkat gekmektir.

OLGU
23 aylik erkek, 39 haftalikken normal dogum (2.900 g) ile dogmus, dogdugu 2. giin ndbet

gecirmistir. Bunun lizerine kiiveze alinmis (51 giin) ve entiibe edilmistir. Bir y1l dnce pndmoni
sikayeti ile hastaneye bagvurmus ve ISOD tanis1 konulmustur.
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Viicut agirligr 13 kg (50-75 p), boy uzunlugu 95 cm (97 p)’dir.
Hastaya Onerilen T1bbi Beslenme Tedavisi

Hastanin yutma fonksiyonu yoktur bu yiizden perkiitan endoskopik gastrostomi (PEG) ile
beslenmesine karar verilmistir. ROSS’da ISOD i¢in tanimlanmis diyet protokoliiniin olmamasi
hastalik i¢in bir eksikliktir. Bu durumda, literatiirde var olan diyet yaklasimlarindan
faydalanmak mantikli olacaktir (3,4). Ilkeleri itibari ile bu yaklasim homosistiiniri hastaliginin
tedavi protokoline benzemektedir. Bu dogrultuda, hastanin diyet hesaplamalari
homosistiinirinin protokoliine gore yapilmistir.

TARTISMA

Metabolik hastaligi olan bireyler beslenememe, tedavi segeneklerinin kisitli olmasi gibi
sebeplerle malniitrisyon ag¢isindan risk altindadir (6). Olgunun mevcut durumda viicut agirligi
normal araliktadir fakat malniitrisyon riski altinda oldugu unutulmamali ve hasta izlemi
titizlikle gergeklestirilmelidir.

SONUC

Metabolizma hastaliklari, birgok bilinmeyeni olan fark edildiginde ise tedavisi miimkiin
hastaliklardir. Tedavinin temel taslarindan biri de TBT dir. TBT ile hastanin yasam kalitesi
arttirllabilmektedir.

Homosistinirili Cocuklar icin Onerilen Giinliik Metionin, Sistin, Protein ve Enerji Miktarlari (5)

. Metionin
Yas araligi (mg/kg) [Sistin (mg/kg)Protein (g/giin)Enerji (kkal/giin) Stv1 (ml/giin)
1300
1-4 yas 10-20 100-200 230 900-1800
(900-1800)
Hastaya Onerilen Tibbi Beslenme Tedavisi
Protein
Uriinler Miktar Eneriji (kkal) Metionin (mg) [Sistin (mg)
(g/giin)
Bebelac 4 16 olgek 336 6.93 160 85
Hom2 Prima 8 Olcek 120 27.52 - 1244
Fantomalt 8 Olcek 160 - - -
, 100 g (=24
B 532 - - -
asicp Olcek)
TOPLAM 1148 kkal 34.45g 160 mg 1329 mg
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Karisimin Hazirlanisi Karisimin verilme sikhig

Hazirlanan karisim ti¢ saat araliklarla (08:00 —
11:00 — 14:00 — 17:00 — 20:00 — 23:00 — 02:00
— 05:00) olmak iizere 200 ml * 8 kez = 1600

200 ml kaynatilmis 1litilmis suya 2 6lgek -
ml PEG’den verilir.

Bebelac-4 (60 cc siv1) + 1 6lcek Hom2 (50 cc
s1v1) + 3 Slgek Basic p (90 cc s1vi) + 1 dlgek

Fantomalt eklenir Her beslemeden sonra tiipten 50 ml temiz su

gecirilir.
Ayni1 karigimin giin icerisinde 8 kere

hazirlanmast gereklidir. Her beslemede beslenme tiipi kalinti agisindan,

beslenme bolgesi enfeksiyon agisindan kontrol
edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: metabolizma hastaliklari1, nadir hastalik, siilfit oksidaz, tibbi beslenme
tedavisi

KAYNAKCA:

NOT: *Bu vaka 6 May1s-8 May1s 2024 tarihleri arasinda Erciyes Universitesi Pediatri
Noroloji servisinden alinmistir. Vaka su anda farkli bir hastanede tedavi gormektedir.

*Vakanin sunulabilmesi i¢in hastanin ailesinden s6zlii onam alinmaistir.
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