Besonderheit der Glykogenose Typ I b

Zusatzlich zu der Storung im Glukosestoffwechsel
besteht beim Typ | b eine Immunschwache ge-
gentber bakteriellen Infektionen. Grinde dafir
sind eine zu geringe Zahl an Granulozyten — einer
Form der weil3en Blutkdrperchen, welche speziell
fur die bakterielle Abwehr zustédndig ist — sowie
eine Stérung ihrer Abwehrfunktionen gegendber
Bakterien. Die Haufigkeit und Schwere von bak-
teriellen Infektionen — insbesondere der oberen
Luftwege, der Lungen und der Haut — ist indivi-
duell verschieden. Haufige Komplikationen sind
Entzindungen und schmerzhafte Geschwdre
(Aphthen) im Mund und in der Umgebung des
Afters sowie eine chronisch-entziindliche Darmer-
krankung (Morbus Crohn). Die Infektionen und
Entzindungen erfordern die Behandlung mit ge-
eigneten Antibiotika. Langfristig kann auch GCSF,
ein Wachstumsfaktor, der die Bildung von Granu-
lozyten im Knochenmark und ihre Ausschittung
ins Blut anregt, ei ngesetzt werden.
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Allgemeine Beschreibung

Die Glykogenosen Typ | a & | b sind seltene Stérun-
gen in einem Teil des Stoffwechsels, der fUr die Auf-
rechterhaltung ausreichend hoher Blutzuckerspie-
gel zwischen den Mahlzeiten und bei ldngeren Nuch-
ternzeiten verantwortlich ist. Aufgrund einer geneti-
schen Verdnderung ist die Funktion des Glukose-6-
Phosphatase-Enzymsystems in der Leber stark ein-
geschrankt. Die Vererbung ist rezessiv, d.h., dass bei-
de Eltern diese erbliche Krankheit auf ihre Kinder
Ubertragen. Sie selbst sind aber nicht von der Krank-
heit betroffen.

Betroffene Personen kénnen aus dem Glykogen in
der Leber,in das nach jeder Mahlzeit Glukose (Trau-
benzucker) abgespeichert wird, diese in der Zeit
zwischen zwei Mahlzeiten nicht wieder freisetzen.
Folglich sinkt schon 1 bis 2 Stunden nach einer Mahl-
zeit der Blutzucker in tiefe Bereiche ab und es kann
zu gefahrlichen Unterzuckerungen mit Krampfanfal-
len kommen.Wahrend tiefer Blutzuckerspiegel wird
viel Laktat (Milchsdure) gebildet. Dieses kann das
Blut Ubersduern. Zu viel Laktat kann das Wachstum
und die Pubertadtsentwicklung hemmen. Die Leber
ist durch Speicherung von Glykogen und Fett ver-
groBert.

Diagnostik

Am haufigsten fallen betroffene Kinder im Alter von
3 bis 5 Monaten mit Symptomen einer Unterzucke-
rung auf. Sie haben einen,dicken Bauch” infolge der
stark vergroBerten Leber.Im Blut werden tiefe Blut-
zuckerspiegel und erhdhte Konzentrationen fir Lak-
tat, Fette und Harnsaure gemessen. Die Verdachtsdi-
agnose einer Glykogenose Typ | a oder | b sollte in
einer Blutprobe durch den Nachweis krankheitsver-
ursachender Mutationen in den Genen, welche fur
die Bildung des Glukose-6-Phosphatase-Enzymsys-
tem verantwortlich sind, erfolgen. Eine Leberpunk-
tion ist nicht erforderlich.

Therapie

Grundlage der Behandlung ist die Einhaltung einer
geeigneten Didternahrung, um den Blutzucker rund
um die Uhr auf der Héhe von 75 — 100 mg/dl zu hal-
ten.TagsUber gelingt das durch regelmaRige Mahl-
zeiten in relativ kurzen Abstanden. Die Mahlzeiten

sollen jeweils eine individuell festgelegte Menge —
nicht zu viel und nicht zu wenig — an geeigneten
Kohlenhydraten enthalten. Nachts wird als Koh-
lenhydrat aufgelostes Maltodextrin — ebenfalls in
individuell festgelegter Menge — Uber eine Sonde
in den Magen gepumpt. Die Stabilisierung eines
ausreichend hohen Blutzuckers ist die Vorausset-
zung dafir, dass sich andere gestorte Werte weit-
gehend normalisieren und Wachstum und Ent-
wicklung der Kinder normal verlaufen. Auch kann
so das Risiko fur Komplikationen und Spatschaden
an verschiedenen Organen (Leberadenome, Nie-
renschaden) minimiert werden. Jenseits der Pu-
bertdt kann die,nachtliche Magentropfinfusion”
durch die wiederholte nachtliche Einnahme eines
schwer verdaubaren Kohlenhydrats (rohe Starke) er-
setzt werden. Die optimale Behandlung wird durch
die Familien bzw. Patienten selbst unter der sorg-
faltigen Anleitung eines erfahrenen Stoffwechsel-
teams vorgenommen. Dadurch wird auch sicher-
gestellt,dass die Didterndhrung standig den alters-
und entwicklungsbezogenen Erfordernissen des
Organismus angepasst wird. Sollten Medikamente
fur die Behandlung erforderlich sein, so werden
diese ebenfalls fur jeden Patienten individuell ver-
ordnet.



