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HEDEFLENEN ALT KAZANIMLAR

 Glikojen metabolizmasını glikojen depo 
hastalıkları ile ilişkilendirir.
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GLİKOJEN DEPO HASTALIKLARI 
(GLİKOJENOZİZ, DEKSTRİNOZİZ)

 Glikojen metabolizmasındaki enzimlerden 
birinin kalıtsal eksikliğinden ötürü normal 
veya anormal yapıda glikojen birikimiyle 
karakterize bir hastalıklar grubudur.
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GLİKOJEN DEPO HASTALIKLARI
(GDH)

Tip Eksiklik Adı Glikojen yapısı

Ia Glukoz 6-fosfataz von Gierke hastalığı Normal

II Asit maltaz (lizozomal α-glukozidaz) Pompe hastalığı Normal

III Dal koparıcı enzim (glukan transferaz 

ve/veya amilo-α-1,6-glukozidaz)

Cori hastalığı 

(Forbes hastalığı)

Anormal

IV Dallandırıcı enzim

(amilo-4,6-transferaz)

Andersen hastalığı Anormal

V Kas glikojen fosforilazı McArdle hastalığı Normal

VI Karaciğer glikojen fosforilazı Hers hastalığı Normal

VII Kas ve eritrositte fosfofruktokinaz 1 Tarui hastalığı Normal

IX Fosforilaz kinaz -

X cAMP bağımlı protein kinaz - Normal

XI Glukoz taşıyıcısı-2 (GLUT2) Fanconi-Bickel 

sendromu

0 Glikojen sentaz -



GDH TİP I SINIFLANDIRMASI

Tip Eksiklik

Ia Karaciğer, böbrek ve bağırsaklarda 
glukoz 6-fosfataz

Ib Hepatosit endoplazmik retikulum
zarında glukoz 6-fosfat translokaz

Ic Hepatosit endoplazmik retikulum
zarında fosfat taşıyıcısı

Id Hepatosit endoplazmik retikulum
zarında glukoz taşıyıcısı
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GDH TİP I KLİNİK BULGULAR

 Otozomal çekinik

 Başlangıcı < 1 yaş

 Ciddi açlık hipoglisemisi

 Laktik asidoz

 Ketozis

 Hepatomegali

 Hipertrigliseridemi

 Hiperürisemi

 Epinefrin veya glukagon uyarısıyla glikojenoliz gerçekleşmez

 Galaktoz ve fruktoz, glukoza çevrilemez

 Tip Ib’de ciddi kronik nötropeni ve tekrarlayan 
enfeksiyonlar görülür.
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GDH TİP II KLİNİK BULGULAR

 Otozomal çekinik
 Asit maltaz (lizozomal α-glukozidaz) eksiktir.
 Lizozomlarda glikojen birikir.

 Normalde glikojen yıkımının % 1-3 kadarı 
lizozomlarda asit maltaz enzimince 
gerçekleştirilir.

 Bazı olgularda kalp, bazı olgularda sinir sistemi 
ana tutulum yeridir.

 Kas güçsüzlüğü görülür.
 İnfantil (ölüm <2 yaş), jüvenil ve erişkin 

formları vardır.
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GDH TİP III KLİNİK BULGULAR

 Otozomal çekinik

 Dal koparıcı enzim (debranching enzyme) eksik

 Hipoglisemi

 Epinefrin veya glukagona azalmış hiperglisemik yanıt

 Anormal glikojen; dış zincirler yok veya kısa, çok sayıda 
dallanma noktası içerir 

 Hepatomegali

 Tip IIIb’de kastaki enzim normaldir
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GDH TİP IV KLİNİK BULGULAR

 Otozomal çekinik
 Dallandırıcı enzim (branching enzyme) eksik
 Siroz
 Hepatosplenomegali
 Gelişme geriliği
 Anormal karaciğer işlevleri
 Epinefrine azalmış hiperglisemik yanıt
 Anormal glikojen; çok uzun iç ve dış dallanmamış zincir 

içerir
 ~ 5 yaşta ölüm
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GDH TİP V KLİNİK BULGULAR

 Otozomal çekinik

 Kas glikojen fosforilazı eksik

 Kas glikojen miktarı normalin üstündedir

 Kas kramplarına bağlı egzersiz intoleransı görülür

 Egzersiz sonrası kan laktat ve piruvat düzeyleri düşer

 Epinefrine normal hiperglisemik yanıt

 Aşırı egzersiz sonrası miyoglobinuri görülür
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GDH TİP VI KLİNİK BULGULAR

 Karaciğer glikojen fosforilazı eksik

 Glukoz 6-fosfataz eksikliği kadar şiddetli 
değildir

 Karaciğer glikojenden glukoz sentezleyemez 
ama piruvattan yapabilir

 Hafif hipoglisemi ve ketozis

 Hepatomegali
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GDH TİP VII KLİNİK BULGULAR

 Otozomal çekinik

 Kas ve eritrositlerde fosfofruktokinaz 1 eksik

 Tip V’e benzer

 Büyüme geriliği

 Hemolitik anemi görülebilir
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GDH TİP IX KLİNİK BULGULAR

 Karaciğer, kas ve lökositlerde fosforilaz kinaz
aktivasyonu azalmıştır

 Hepatomegali

 Karaciğerde glikojen depoları artmıştır

 Tip VI’dan ayrımı iyi yapılmalıdır

 Geçmişte Tip VIII olarak sınıflandırılan form 
artık Tip VIb olup X’e bağlı çekinik geçişlidir
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GDH TİP XI KLİNİK BULGULAR

 GLUT2 eksiktir

 Gelişme geriliği

 Abdominal distansiyon

 Hepatomegali

 Renomegali

 Glukoz intoleransı

 Açlık hipoglisemisi (hafif)

 Hiperlipidemi
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GDH TİP O KLİNİK BULGULAR

 Glikojen sentaz eksiktir

 Açlık hipoglisemisi ve ketozis

 Postprandial laktik asidoz
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