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Glikojen depo tip 1a ve tip 1b olgularinda

klinik ozellikler ve hastaligin seyri
Clinical course and outcome of glycogen-storage disease type 1a and type 1b

Fatma Tuba Eminojlu, Leyla Tiimer, ilyas Okur, Fatih Siiheyl Ezgii, Alev Hasanoijlu
Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Beslenme ve Metabolizma Bélimi, Ankara, Tiirkiye

Ozet

Amag: Glikojen depo hastaligi tip 1, kan sekeri diizenlenmesinde kilit rol oynayan glukoz-6- fosfataz sisteminde islev bozuklugu sonucu
meydana gelen otozomal ¢ekinik gegisli bir hastalik grubudur. Bu ¢alisma ile klinigimizde glikojen depo tip 1 tanisi ile izlenen hastalart,
basvuru anindaki yakinmalari, klinik ve laboratuvar bulgulari ve uzun dénem komplikasyonlari agisindan degerlendirmeyi planladik.
Gere¢ ve Yontem: Calisma, tani aninda ortalama yasi 12+24 ay (5ay-10 yas) olan 16’s erkek, 14°U kiz 30 glikojen depo hastalg! tip 1
tanili hastada yapilmigtir. Hastalarin 27’si glikojen depo hastaligi tip 1a, ¢t glikojen depo hastaligi tip 1b tanisi ile izlenmektedir.
Bulgular: Hastalarinin tani anindaki yakinmalar incelendiginde; sik soluk alip verme (%93,3) ve karin sisligi (%83,3) nedeniyle
basvurunun en ylksek siklikta oldugu saptanmistir. Tani aninda hastalarin timinde karaciger blyUkligi saptanmistir. Laboratuvar
degiskenleri arasinda hipoglisemi, transaminaz dlzeylerinde artis, hipertrigliseridemi, laktik asidoz, hiperlrisemi en sik gdzlenen
bulgulardir. Uzun dénem komplikasyonlar agisindan degerlendirildiginde; hastalarin %50’sinde boy kisaligi, %55,6’sinda osteoporoz,
%20’sinde mikroalblmindri, %16,7’sinde proteiniri ve %6,92’sinde karaciger adenomu saptanmistir.

Cikarimlar: Glikojen depo hastaligi tip 1 nadir gérilmesine ragmen hayati tehdit edebilecek komplikasyonlari nedeni ile belirgin karaciger
buyUklugu ve/veya hipoglisemi varliginda distntlmesi gereken kalitsal bir hastaliktir. Erken tani ve diyet tedavisi ile yeterli metabolik
kontroliin saglanmasi hem komplikasyonlarin gelismesini énleyebilmekte, hem de hastalarin yasam kalitesini artirmaktadir. (Ttrk Ped
Ars 2013; 48: 117-22)

Anahtar sézclikler: Cocuk, glikojen depo hastalig tip I, klinik seyir

Summary

Aim: To describe the characteristics of patients with type | glycogenosis, the presentation types, the main clinical and laboratory signs,
and also the disease outcomes on long term follow-up.

Material and Method: 30 patients with glycogen storage disease type | who followed up our clinic were included in these study. The mean
age of the patients was 12+24 months (5 month-20 years), and 16 patients were male and 14 were female. Twenty-seven patients were
type la and three patients were type Ib glycogenosis.

Results: The main complaints were acidotic breathing (93.3%), abdominal protruding (83.3%), and main physical finding was hepatomegaly
(100%) on admission. Among laboratory parameters, hypoglycemia, increased transaminase values, hypertriglyceridemia, lactic acidosis,
hyperuricemia were the most frequent findings. Short stature, osteoporosis, microalbuminuria, proteinuria and liver adenoma were
determined in 50%, 20%, 16.7%, 55.6%, 6.92% of patients after the evaluation of patients in terms of long term complications respectively.
Conclusions: Glycogen storage disease type | is a rare condition, but with possible life-threatening consequences. It has to be kept in
mind whenever severe hepatomegaly and/or hypoglycemia are present. Glycogen storage disease type | causes severe complications
unless it is not treated appropriately. Early diagnosis and good metabolic control with dietary therapy may prevent these complications
and increase life quality of the patients. (Turk Arch Ped 2013; 48: 117-22)

Key words: Child, clinical course, glycogen storage disease type |

Yazisma Adresi/Address for Correspondence: Dr. Fatma Tuba Eminoglu, Gazi Universitesi Tip Fakilltesi, Gocuk Beslenme ve Metabolizma Bélimii, Ankara, Tiirkiye
E-posta: tubaeminoglu@yahoo.com Gelis Tarihi/Received: 20.11.2012 Kabul Tarihi/Accepted: 31.01.2013

Tirk Pediatri Arsivi Dergisi, Galenos Yayinevi tarafindan basimistir. / Turkish Archives of Pediatrics, published by Galenos Publishing



Eminoglu ve ark.
Glikojen depo tip 1a ve tip 1b olgularinda klinik 8zellikler ve hastaligin seyri /

118

Clinical course and outcome of glycogen-storage disease type 1a and type 1b

Ttirk Ped Arg 2013; 117-22
Turk Arch Ped 2013; 117-22

Giris

Glikojen depo hastaligi tip 1 (GDH 1); glukoz 6 fosfataz
(G6Paz) sisteminde islev bozuklugu sonucu meydana
gelen metabolik bir hastaliktir. Sikligi 1/100 000 olup ¢ekinik
(OC) kalitihr. Glikoz 6 fosfat'in (G6P) sitoplazmadan
endoplazmik retikulum limenine tasinmasini saglayan
glukoz 6 fosfat tasiyici protein (G6PT) eksikligi glikojen depo
hastaligi tip 1b’ye (GDH 1b) neden olurken, endoplazmik
retikulum IGmeninde G6P’nin glikoz ve fosfata hidrolizini
saglayan G6Paz eksikligi ise glikojen depo hastalg tip
1a’ya (GDH 1a) neden olmaktadir (1,2). Hem G6Paz hem
de G6PT'In eksikligi glukoz hemostazinda bozukluga ve
yetersiz karaciger glukoz Uretimine yol acar.

Glikojen depo hastaliyi 1a’da G6Paz aktivitesinin
karaciger, bdbrek, bagirsaklarda disiuk olmasi sonucu
karaciger bulyUklGgl, laktik asidoz ve hipoglisemi
gbzlenir. Diger bulgular ise tasbebek yuzl, gbévdesel
tipte sismanlik, kas kitlesinde azalma, bébrek blyiklugd,
ergenlik gecikmesi, biyime geriligi, hiperlipidemi ve Urik
asit yuksekligidir (3). Glikojen depo hastaligi 1b’de, tip
1a’daki bulgulara ek olarak nétropeni, nétrofil ve monosit
islev bozuklugu, yineleyen enfeksiyonlar ve enflamatuar
bagirsak hastaligi (EBH) gelisir (4,5).

Glikojen depo hastaligi 1a ve GDH 1b’nin genetik temeli
hakkinda bilgilerin artmasi ve mutasyon saptama oraninda
yUkseklik GDH1ave GDH 1b tanisininklinik ve biyokimyasal
anormalliklerle birlikte, girisimsel bir islem olan karaciger
biyopsisi ile enzimatik élciim yerine mutasyon analizi ile
konulmasi fikrini dogurmustur. Molekiler calismalar ile
erken ve guvenilir tani olanagr saglanmakta, tasiyicilar
belirlenebilmekte ve genetik danisma verilebilmektedir (6).
Ulkemizde yiiksek akraba evlilik oranlari (yaklasik %21,1)
nedeni ile diger OC gecis gdsteren metabolik hastaliklar
gibi GDH 1 de sik gbzlenmektedir (7).

Tipl, lllve IXhepatik GDH’lerin %80’ini olusturmaktaiken
tip 1a ise bu grubun yaklasik %26-34°0n0 olusturmaktadir
(8). Bu calismada, ilkemizde sik gérilen GDH 1a ve 1b’li
olgularimizin Klinik &zelliklerini, kisa ve uzun dénemdeki
komplikasyonlari incelemeyi amagladik.

Gerec ve Yontem

Bu calismaya 1990-2009 yillari arasinda klinigimize
hipoglisemi ve karaciger blyUkligli yakinmalari ile
basvuran GDH 1a tanisi alan 27 hasta ve GDH tip 1b
tanisi alan G¢ hasta olmak Uzere toplam 30 hasta dahil
edilmistir. Hastalarin dosyalari geriye donik olarak
incelenmis ve tani anindaki ve izlemdeki klinik, laboratuvar
bulgular kaydedilmistir. Glikojen depo hastaligi tip 1a tanisi
karaciger biyopsi 6rneklerinde artmis glikojen miktari ve
azalmis G6Paz aktivitesi ve/veya G6Paz geninde mutasyon
analizi ile konulmustur. Glikojen depo hastaligi 1b tanisi ise
klinik ve laboratuvar bulgular ile birlikte karaciger biyopsi

Orneklerinde G6Paz aktivitesinin saptanmasi ve/veya G6PT
geninde mutasyon analiziile konulmustur. Boy, vicut agirlig!
ve ortadan sapma degerleri Neyzi ve ark. (9) Turk cocuklar
icin olusturulmus standartlar kullanilarak degerlendirilmistir.
Boy uzamasi sorunu olan ¢ocuklarin degerlendiriimesinde
ortadan standart sapma skoru (SSS) kullaniimistir (10).
-2 SSS'den dusik degerler boy kisaligi olarak kabul
edilmigtir. Hastalarin tani anindaki ve izlemlerindeki
aspartat aminotransferaz (AST), alanin aminotransferaz
(ALT), kalsiyum (Ca), fosfor (P), alkalen fosfataz (ALP),
laktik asit, alfa fétoprotein, trigliserit, kolesterol, rik asit,
kan sekeri, 24 saatlik idrarda mikroalbumindri ve proteiniri
degerleri kan pH ve gazi degerleri kaydedilip, bu deg@erler
yas ve cinsiyete gére normal degerler ile karsilastirilarak
GDH 1a ve GDH 1b’de beklenen karaciger islev testlerinde
yUkseklik, hipertrigliseridemi, hiperkolesterolemi, laktik
asit yuksekligi, izlem sirasinda alfa fétoprotein yiksekligi,
proteiniri ve mikroalblminlri agisindan taranmistir
(11,12). Karaciger adenomu, nefrokalsinoz ve bdbrek
taslari icin karin ultrasonografisi (USG) yapilmistir. Glikojen
depo hastaligi 1’in bir komplikasyonu olan osteopeni ve
osteoporoz agisindan hastalarin kemik mineral yogunlugu
(KMY) olctlmistdr. Kemik mineral yogunlugu, L2-L4
omurga araligindan Dual enerji X-ray absorpsiyometri
(DEXA) yoéntemi ile eriskin yas grubu ‘T skor’, cocukluk yas
grubu ‘Z skor’ bakilarak degerlendirilmistir. ‘T ve Z skoru’
icin, -1 ile -2 arasI SS degerler osteopeni, -2 veya altindaki
SS degerler osteoporoz olarak kabul edilmistir. Hasta
grubunda yas, agirlik, aile egitimi ve beslenme tercihlerine
gbre degismekle beraber tim enerjinin  %60-65'inin
karbohidratlardan, %10-15’inin proteinden ve geri kalaninin
yaglardan (tercihen yiiksek miktarda linoleik asit iceren sivi
yaglardan) saglandigi bir diyet plani olusturulmus, meyve,
sebze ve az miktarda st Urunleri disinda laktoz, friktoz
ve sikrozun kisitlandigi 2—4 saatte bir beslenme programi
uygulanmistir. Ayrica gliinde 2—-6 kez ¢ig misir nisastasi
diyete eklenmistir. Ozellikle yedi yas &ncesi hastalarda gece
24.00 ve 03.00°'de beslenmeleri saglanmaya ¢alisiimistir.

istatistik

Calismada elde edilen bulgular tanimlayici istatistikler
kullanilarak &zetlenmistir. Calismada veriler, “SPSS for
Windows versiyon 12” istatistiksel paket programina
girilerek  degerlendirilmistir.  Verilere iliskin ortalamazx
standart sapma ve yuzde dagilimlar verilmistir.

Bulgular

Calisma, tani aninda ortalama yas 12+24 ay (5ay-20
yas) olan 16'sI erkek, 14’0 kiz 30 GDH 1 tanil hastada
yapiimistir. Hastalarin 22’sinde (%73,3) anne baba
arasinda akraballk ve dokuzunda (%30) ailede GDH
1 hastaligi 6ykist vardi. Hastalarinin tani anindaki
yakinmalari ve gérilme sikligi Tablo 1’de gdsterilmistir.
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Sik soluk alip verme ve karin sisligi nedeniyle bagvurunun
en yiuksek siklikta oldugu saptanmistir. Hastalarin tani
anindaki fizik muayene bulgular incelendiginde; olgularin
timinde karaciger buyukligi, GDH 1a’h hastalarin %63
ve GDH 1b’lilerin %66,7’sine olmak Uzere GDH 1 tanili
hastalarin, %63,3’Unde tas bebek yiz gériinimui ve GDH
1a’li hastalarin %48,1, GDH 1b’liler %33,3’inde olmak
lzere GDH 1 tanili hastalarin %46,7’sinde bilin¢gbulanikhgi
saptanmisti. Tani aninda hastalarin %93,3’linde kan
gazi deg@erlerinin metabolik asidoz ile uyumlu oldugu
g6zlenmistir. Hastalarin izlem sdresi 4,5+3,8 yil (5ay-
16,5 yil) arasinda degismektedir. Hastalarin viicut agirhgu,
boy ve boy SSS degerlerinin ortalama ve standart sapma
degerleri Tablo 2'de gérilmektedir. Hastalarin izlem
sirasindaki laboratuvar verileri ortalamalari ve standart
sapmalari Tablo 3'de gérulmektedir. Hastalar ge¢ dénem
komplikasyonlar agisindan degerlendirildiginde bir tane
GDH 1a (%3,7) ve bir tane de GDH 1b olmak lizere GDH
1 tanili iki hastada karacigerde adenom saptanmistir.
Glikojen depo hastaligi 1a tanili hastalarin besinde
(%18,5) ve GDH 1b tanili hastalarin birinde olmak lGzere
GDH 1 tanil hastalarin altisinda (%20) mikroalbimin(ri ve
GDH 1a tanili hastalardan dérdiinde (% 14,8 ) ve GDH 1b
tanili hastalarin birinde (%33,3) olmak izere GDH 1 tanili
hastalarin besinde ise (%16,7) proteinlri saptanmistir
(Tablo 3). Hastalarin kemik mineral yogunlugunun
degerlendirmesi Tablo 4’de gdsterilmektedir.

Tartisma

Glikojen depo hastaligi tip 1; lipit, karbohidrat ve piirin
metabolizmasini etkileyen, OC gegcisli, agir bir metabolik
hastaliktir. Siklig1 beyaz irkta 1/100 000 canli dogumda bir
iken Askenazi Yahudilerinde 1/20 000’dir (1,2). Turkiye’'de
hepatik glikojenozlarin  sikligi  bilinmemektedir. Ancak
Ulkemizde ylksek akraba evlilik oranlari (yaklasik %21,1),
diger OC gecis gdsteren metabolik hastaliklar gibi, GDH 1
gorulme sikhginin da yiksek oldugunu disindirmektedir
(7). Saltik ve ark. (13), 2000 yilinda 45 Tirk GDH 1a
tanili hastada yaptiklar ¢alismada, anne baba arasinda
akrabalik %77,8 saptanmistir. Benzer sekilde, calismamiza
katlan GDH 1 tanili hastalarin anne babasi arasinda
%73,3 gibi yiksek bir oranda akrabalik ve %30 oraninda
ailede GDH 1 tanisi almis birey oldugu saptanmistir. Soy
agaclari incelendiginde ise %16,7 oraninda, dogum ile
20 ay arasinda, nedeni bilinmeyen bebek &limi oldugu
gozlenmistir. Bu hastalarin ¢cogunun tani aimamig GDH 1
hastasi oldugu dusunutlmektedir. Glikojen depo hastalig
1°’de kiz ve erkek cinsiyet arasinda dagilim hemen hemen
esittir (14-16). Calismamizda 30 GDH 1'li hastanin
%46,7'si kiz ve %53,3'U erkektir. Ulkemizde; GDH 1
hakkinda epidemiyolojik veriler elde edebilmek i¢in ulusal,
cok merkezli galismalar yapilmasi gerekmektedir.

CGalismamizda GDH 1a ve 1b’li hastalarin en belirgin
klinik bulgular Tablo 1'de &zetlenmistir. Glikojen depo
hastaligi 1’in uzun dénemdeki klinik seyrini incelemek,

Tablo 1. Tani anindaki yakinma
GDH 1a GDH 1b GDH 1
Yakinma
n % n % n %
Sik soluk alip verme 26 96,3 2 66,7 28 93,3
Karin sisligi 22 81,5 3 100 25 83,3
Nébet gegirme 11 40,7 1 8888 12 40
ishal ataklari 3 11,1 2 66,7 5 16,7
GDH: Glikojen depo hastaligi
Tablo 2. Viicut agirligi, boy ve boy SSS degerleri
Dediskenler GDH 1a GDH 1b GDH 1
gis Ortalama SD Ortalama * SS Ortalama SD
VA (Kg) 21,7+14,9 35,7+18,8 20,2+13,9
Boy (cm) 100,0+26,3 125+34,6 97,2424 5
Boy SDS -1,88+1,17 -1,86+0,45 -1,88+1,1

VA: Vicut agirhg
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tanisi ve izlemi icin protokol olusturmak ve tedavi
yontemlerini gelistirmek amaciyla 12 Avrupa Ulkesinden
288 GDH 1 (231 GDH 1a'li ve 57 GDH 1b’li) hastasi
Uzerinde yapilan (ESGSD I) calismada hastalarin bagvuru
yakinma ve bulgularinin  yaptigimiz ¢alismayla benzer
oldugu gézlenmistir (14).

Glikojen depo hastaligr 1’li hastalarda yas ile kétilesen
ishal ataklari go6zlenebilmektedir (5). Bu calismada
GDH 12a’li hastalarinin %11,1’inde ishal ataklari oldugu
saptanmistir. Glikojen Depo Hastaligi Tip 1 Avrupa
CGalisma Grubu (ESGSD 1) ¢alismasinda ise bu oran %
35'dir (14). Ancak ESGSD | calismasindaki bu yuksek

oran hastalarin yas ortalamasinin calismamizdaki
hastalarin yas ortalamasindan ylksek olmasi ile
aciklanabilir. Glikojen depo hastaligi 1a’da ishal ataklarinin
nedeni halen bulunamamistir (5,15). Bununla birlikte
G6Paz aktivitesindeki azalmanin neden oldugu enterosit
islevlerindeki bozulma ile ishal ataklari arasindaki iligki
arastirlmaktadir. Bu calismada GDH 1b’li hastalarin
%66,7’sinde ishal ataklari saptanmistir. Glikojen Depo
Hastaligi Tip 1 Avrupa Calisma Grubu ¢calismasinda bu oran
%55'dir (14). Glikojen depo hastaligi 1b’de enflamasyonun
neden oldugu mukozal engel islevindeki kaybin ishal
ataklarinin ana nedeni oldugu disinilmektedir (5,16).

Tablo 3. izlem sirasindaki laboratuvar verileri
e GDH 1a GDH 1b GDH 1
Ortalama SD Ortalama SS Ortalama SS
Kan sekeri (mg/dL) (74-100) 77 £22,3 68,3+15 76,1+21,7
AST (U/L) (<41) 132,9+£173,3 59,3£70,0 125,6£166,7
ALT (U/L) (< 34) 103,4+115,7 57,7+63,5 98,9+111,7
Urik asit (mg/dL) (2,4-5,7) 5,3+2,3 5,8+0,9 5,3+2,2
Trigliserit (mg/dL) (< 150) 575,4+£373,7 639,3+364,2 581,8+367,1
Kolesterol (mg/dL) (< 200) 190,6+51,5 214,0£82 193+583,7
Laktik asit (mmol/L) (0,5-2,2) 4,5+1,6 7,945,3 4,8+2,3
Ca (mg/dL) (8,6-10,2) 10,4+0,6 10,4+0,2 10,4+0,6
P (mg/dl) (3,5-5,1) 4,7+0,8 5,2+0,2 4,7+0,8
ALP (ULL) (<462) 245,6+65,9 151,3+30,6 236,2+105,43
AFP ng/ml (0-9) 3,943,5 2,9+2.5 3,8+3,3
*Mikroalbuminiri (mg/gln) 4,425 4,442 5
*Proteinlri (mg/m2/st) 6,3+10,9 72,6+£119,9 14,3+42,3
*24 saatlik idrarda bakilan degerler; Normal: < 4 mg/m2/saat, Nefritik diizey= 4-40 mg/m2/saat;
Nefrotik = > 40 mg/m22/saat; Mikroalbiiminiiri, 24 saatlik idrar érneginde 30-300 mg albiimin bulunmasidir
Tablo 4. KMY ile degerlendirme
GDH 1a GDH 1b GDH 1
KMY
n % n % n %
Normal 6 25 - 6 22,2
Osteopeni 5) 20,8 1 33,3 6 22,2
Osteoporoz 13 54,2 2 66,7 15 55,6
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Glikojen depo hastaligi 1’in; karbonhidrat metabolizmasi
yanisira lipit ve purin metabolizmasini da etkileyen bir
hastallk olmasi laboratuvar analizlerine hiperlipidemi,
hipertrisemi, hiperlaktatemi, karaciger islev testlerinde
ylkseklik olarak yansimaktadir. Bu ¢alismada; hem GDH
1a hem de GDH 1b tanili hastalarin tani ve izlem sirasindaki
laboratuvar degerlerinde yukarida bahsedilen degiskenlerde
yUkseklikler saptanmistir (Tablo 3). Hastalara diyet tedavisi
baslandiktan sonra ikincil biyokimyasal bozukluklarda bir
miktar diizelme gézlenmektedir. Ancak hiperlipidemi diyet
tedavisine ragmen GDH 1 hastalarinda sik gdzlenen bir
durumdur. Bu calismada da diyet tedavisi sonrasi GDH 1a
ve 1b tanili hastalarda 6zellikle hipertrigliseridemi belirgindir.
Glikojen Depo Hastaligi Tip 1 Avrupa Calisma Grubu
¢alismasinda GDH 1a tanili hastalarda GDH 1b hastalarina
goére; hiperlipidemili hasta sayisinin daha fazla oldugu
ve hiperlipideminin daha siddetli oldugu gdsterilmistir
(14). Glikojen depo hastaligi 1’de hiperlipideminin; asetil-
CoA’nin artisindan kaynaklanan artmisg lipojenez ve serum
lipoproteinlerinin  temizlenmesindeki  gecikme  sonucu
olustugu distnllmektedir (17-20). Glikojen Depo Hastaligi
Tip 1 Avrupa Galisma Grubu ¢aligmasinda GDH 1a ve GDH
1b arasinda hiperlipidemide gdézlenen farklihgin nedeni
bilinmemektedir. Bu ¢alismada GDH 1a ve 1b tanili hastalar
arasinda hiperlipidemi agisindan bir fark géze carpmamistir.
Calismamizda GDH 1b hasta sayisi ¢ok azdir. Glikojen
depo hastaligi 1’de trombosit islevlerinde bozulma nedeni
ile kanamaya yatkinlkta artis gdézlenmektedir (21,22).
Bu calismada hastalarin %30’unda siddetli ve/veya sik
tekrarlayan burun kanama yakinmasi saptanmistir.

Glikojen depo hastaligi 1’de 6zellikle okul ¢aginda
dikkati ceken orta derecede blyume geriligi hastalarin
¢ogunda gdzlenen dnemli bir bulgudur ve eriskin hastalar
arasinda kisa boy yaygindir (13,23,24). Parscau ve ark.
(25), yaptiklar longitidinal bir calismada prepubertal
yas grubundaki 22 GDH 1 hastasinda blyime geriligi
oldugunu bildirmiglerdir. Talente ve ark. (24) ise 18 yas
ve Uzerinde olan 37 GDH 1a ve 5 GDH 1b hastasini
degerlendirdikleri bir calismada; hastalarin %90’inda
kisa boy saptamiglardir. Diger bir calismada ise Wolfsdorf
ve ark. (26); 23 GDH 1’li hastasinin boylarinin kronolojik
yas icin uygun olan boy degerlerinin altinda oldugunu
bildirmistir. Calismamizda; hastalarin %50’sinin boyunun
-2 SSS’nin altinda oldugu, tim hastalarin %73,3’Un0n
boy 6lciminin ise kronolojik yas icin uygun olan boy
degerinin altinda oldugu saptanmistir. Biyime geriliginin
nedeni halen tam olarak agiklanamamigstir. Blyume
hormonu eksikliginin kesin kaniti yoktur. Ancak, metabolik
kontrol ile buylime arasindaki pozitif iligki; kronik
metabolik (laktik) asidozun blylme hormonu aktivitesini
engelleyebilecegini distindiurmektedir (27).

Glikojen depo hastaligi  1’in  uzun ddnem
komplikasyonlarindan biri olan karaciger adenomu bu

¢alismada 17 yasinda GDH 1a’li ve 20 yasinda GDH 1b’li
iki erkek hastada saptanmistir. Galismamizda adenom
gorilme sikhgr  %6,92'dir ve Onceki c¢alismalarda
g6zlemlendigi gibi erkek cinsiyette baskinlik vardir
(28). Onceki calismalarda adenom sikhiginin; hasta
grubunun yas grubuna gére %16-75 arasinda oldugu ve
Ozellikle 25 yas Uzeri hastalarin %75-80’inde saptandigi
bildirilmistir (14,23-25,29). Bu ¢alismada sikhgin disuk
bulunmasi; calismanin yas ortalamasi 6,2+5,1 (0,5-20
yas) olan oldukga geng bir hasta grubunda yapilmasina
baglanabilir.

Glikojen depo hastaligi 1’li hastalarda osteopeni sik
gdzlenen diger bir komplikasyondur, GDH 1’de gdzlenen
bircok metabolik ve endokrin bozukluklar normal kemik
olusumunu baskilayabilir ve mineralizasyon degisikliklerine
neden olabilir (30). Calismalarda hem ¢ocuk hem eriskin
GDH 1 hastalarinda azalmis kemik mineralizasyonu
bildirilmistir (30-31). Bu ¢alismada hastalarin %22,2 sinde
osteopeni, %55,6’sinda osteoporoz saptanmistir. Glikojen
depo hastaligi 1 nedeni ile izlenen hastalarda KMY
degerlendirilmeli ve disuklik saptanan hastalarda erken
dénemde tedavi baglanmalidir.

Yas ile birlikte gelisen ciddi bir komplikasyon da
glomertlervetibulerislevlerin etkilendigi bobrek hastaligidir
(38,39). Glomertler hastaligin ilk bulgusu hiperfiltrasyondur.
Hiperfiltrasyonu takiben mikroalbiminlri ve sonrasinda
proteindri gelismektedir (8,34). Hasta sayisinin en fazla
oldugu ESGSD | kohort ¢alismasinda proteiniri siklig!
%13, mikroalblmindri sikligi ise %31 bulunmustur (17).
Ayni calismada proteintri ve mikroalbimindri sikhginin
yas ile birlikte arttigi; proteindrinin ortalama 16 yas,
mikroalblminlrinin ise ortalama 13 yasinda saptandid
bildirilmisti. Bu ¢alismada; mikroalblminuri hastalarin
%20’sinde, proteinuri ise %16,7’sinde saptanmistir.
Calismamiza katilan 15 yasindan buyUk iki hastaya diyete
ragmen proteindrinin devam etmesi Uzerine ACE inhibitor
tedavisi baglanmistir.

Sonug olarak Ulkemizde ylksek akraba evlilik orani
nedeni ile diinya geneline gére daha sik gérilen GDH 1;
uygun tedavi edilmedigi takdirde ciddi komplikasyonlara
neden olmaktadir. Erken tani ve diyet tedavisi ile yeterli
metabolik kontrolin saglanmasi hem komplikasyonlarin
gelismesini  6nleyebilmekte hem de hastalarin yasam
kalitesini artirmaktadir.

Cikar catismasi: Bildirilmemistir.
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