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FLENEN ALT KAZANIMLAR

Glikojen metabolizmasini glikojen depo
hastaliklar ile iliskilendirir.



GLiKOJEN DEPO HASTALIKLARI
(GLIKOJENOZIZ, DEKSTRINQZIZ)

Glikojen metabolizmasindaki enzimlerden
birinin kalitsal eksikliginden otiiriti normal
veya anormal yapida glikojen birikimiyle
karakterize bir hastaliklar grubudur.



GLIKOJEN DEPO HASTALIKLARI
(GDH)

Tip Eksiklik Adi Glikojen yapisi
la Glukoz 6-fosfataz von Gierke hastaligi Normal
1 Asit maltaz (lizozomal a-glukozidaz) Pompe hastaligi Normal
I Dal koparici enzim (glukan transferaz Cori hastaligi Anormal
velveya amilo-a-1,6-glukozidaz) (Forbes hastaligi)
IV Dallandirici enzim Andersen hastaligi Anormal
(amilo-4,6-transferaz)
Vv Kas glikojen fosforilazi McArdle hastaligi Normal
\4 Karaciger glikojen fosforilazi Hers hastaligi Normal
VII Kas ve eritrositte fosfofruktokinaz 1 Tarui hastaligi Normal
IX Fosforilaz kinaz -
X cAMP bagimli protein kinaz - Normal
Xl Glukoz tasiyicisi-2 (GLUT?2) Fanconi-Bickel
sendromu
0 Glikojen sentaz -




GDH TIP I SINIFLANDIRMASI

Tip Eksiklik
Ia Karaciger, bobrek ve bagirsaklarda
glukoz 6-fosfataz
Ib Hepatosit endoplazmik retikulum
zarinda glukoz 6-fosfat translokaz

IC Hepatosit endoplazmik retikulum
zarinda fosfat tasiyicisi

Id Hepatosit endoplazmik retikulum
zarinda glukoz tasiyicisi




Tablo 1. Glukoz tasiyicilan, bulunduklarn dokular ve

ozellikleri.

GLUT1

GLUT2

GLUT3
GLUT4A

GLUTS

GLUTY

Doku

Eritrositler, kan
beyin bariyeri
hiicreleri, fetal
dokular, plasenta

Karaciger,
pankreasin 3
hiicresi, ince
bagirsak epitel
hiicrelerinin

serozal ylizeyi,
bobrek

Noronlar

skelet kasi, kalp
kasi, yag hiicresi

ince bagirsak epitel
hiicresi,
spermatozoa

Karaciger

Ozellikleri

Yiiksek affiniteli sistem

Yiksek kapasiteli,
disik affiniteli sistem;
pankreasta glukoz
sensoru gorevi gorur

Yuksek affiniteli sistem

instiline duyarli tasiyicy;
yiiksek affiniteli sistem

Fruktoz tasiyicisi

Endoplazmik
retikulumda bulunan
glukoz tasyicisidir




GDH TIP I KLINIK BULGULAR

Otozomal cekinik

Baslangici < 1 yas

Ciddi aclik hipoglisemisi

Laktik asidoz

Ketozis

Hepatomegali

Hipertrigliseridemi

Hiperurisemi

Epinefrin veya glukagon uyarisiyla glikojenoliz gerceklesmez
Galaktoz ve fruktoz, glukoza cevrilemez

Tip Ib’de ciddi kronik notropeni ve tekrarlayan
enfeksiyonlar goriliir.



GDH TIP II KLINIK BULGULAR

Otozomal cekinik
Asit maltaz (lizozomal a-glukozidaz) eksiktir.
Lizozomlarda glikojen birikir.

Normalde glikojen yuaamanin % 1-3 kadar
lizozomlarda asit maltaz enzimince
gerceklestirilir.

Baz1 olgularda kalp, baz1 olgularda sinir sistemi
ana tutulum yeridir.

Kas glicstizlugu gorulur.

Infantil (6liim <2 yas), jiivenil ve eriskin
formlar vardir.



GDH TIP III KLINIK BULGULAR

Otozomal cekinik

Dal koparici enzim (debranching enzyme) eksik
Hipoglisemi

Epinefrin veya glukagona azalmis hiperglisemik yanit

Anormal glikojen; dis zincirler yok veya kisa, cok sayida
dallanma noktasi icerir

Hepatomegali
Tip I1Ib’de kastaki enzim normaldir



GDH TIP IV KLINIK BULGULAR

Otozomal cekinik

Dallandirici enzim (branching enzyme) eksik
Siroz

Hepatosplenomegali

Gelisme geriligi

Anormal karaciger islevleri

Epinefrine azalmis hiperglisemik yanit

Anormal glikojen; ¢cok uzun i¢ ve dis dallanmamusg zincir
icerir

~ 5 yasta olim



GDH TIP V KLINIK BULGULAR

Otozomal cekinik

Kas glikojen fosforilazi eksik

Kas glikojen miktar:i normalin tistiindedir

Kas kramplarina bagh egzersiz intoleransi gorulur
Egzersiz sonrasi kan laktat ve piruvat diizeyleri duser
Epinefrine normal hiperglisemik yanit

Asin egzersiz sonrasi miyoglobinuri goriiliir



GDH TIP VI KLINIK BULGULAR

Karaciger glikojen fosforilazi eksik

Glukoz 6-fostataz eksikligi kadar siddethi
degildir

Karaciger glikojenden glukoz sentezleyemez
ama piruvattan yapabilir

Hafif hipoglisemi ve ketozis

Hepatomegali



GDH TIP VII KLINIK BULGULAR

Otozomal cekinik

Kas ve eritrositlerde fosfofruktokinaz 1 eksik
Tip V'e benzer

Blytime geriligi

Hemolitik anemi goriilebilir



GDH TIP IX KLINIK BULGULAR

Karaciger, kas ve lokositlerde fosforilaz kinaz
aktivasyonu azalmstir

Hepatomegali
Karacigerde glikojen depolar1 artmistir
Tip VI'dan ayrimi iyi yapilmalidir

Gecmiste Tip VIII olarak siniflandirilan form
artik Tip VIb olup X’e bagh cekinik gecislidir



GDH TIP XI KLINIK BULGULAR

GLUT?2 eksiktir

Gelisme geriligi
Abdominal distansiyon
Hepatomegali
Renomegali

Glukoz intoleransi

Aclik hipoglisemisi (hafif)
Hiperlipidemi



GDH TIP O KLINIK BULGULAR

Glikojen sentaz eksiktir
Aclik hipoglisemisi ve ketozis
Postprandial laktik asidoz
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