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Glycogen Storage Disease Type Ina: A Case Report

Rana Nur Demir', Giilsah Giines Sahin', Hiirmet Kiigiikkatirc1 Baykan'

!Cappadocia University, School of Health Sciences, Nutrition and Dietetics

INTRODUCTION AND PURPOSE: Glycogen storage disease (GSD) is an autosomal
recessive disorder of inborn carbohydrate metabolism that occurs when any of the enzymes
involved in glycogen synthesis or utilisation are deficient or insufficient.Different subtypes are
defined according to the location of the missing or deficient enzyme in the metabolic
pathway. GDH Type-Illa develops due to deficiency of the enzyme amylo-1,6-
glycosidase.Hepatomegaly,hypoglycaemia,dyslipidaemia,short stature,lactic acidosis and
elevated muscle enzymes are seen in this disease which involves both liver and muscles (1,
2).The primary aim of medical nutrition therapy is to prevent hypoglycaemia and to achieve
optimal growth and development.A nutrition programme should be designed so that 60-70% of
energy comes from carbohydrate, 20-25% from fat and 10-15% from protein (3).The aim of the
case was to organise the medical nutrition therapy of a male patient with GDH Type-Illa and
klinefelter's disease,to reduce the symptoms of the disease,to provide optimal growth and
development and to improve the quality of life.

CASE:The patient was diagnosed as GDH Type-Illa at the age of 3.5 months and was
diagnosed as klinefelter when he was hospitalised at the age of 1 year.The patient is
bedridden.He was referred to hospital because of nausea and vomiting during the day. The

patient whose blood glucose level was measured at home was hospitalised as it was found to be
50 mg/dl.

DISCUSSION AND CONCLUSION:Regulation of nutrition in metabolic diseases is a very
important step of treatment (4).Hypoglycaemia in a patient with GDH Type-Illa is a great risk
because hypoglycaemia may cause convulsions due to brain damage and even death (5, 6).1t
was observed that metabolic activities were controlled and regulated as a result of medical
nutrition therapy in patients with GDH Type-Illa (7).The medical nutrition therapy
recommended for the patient was planned in accordance with the available data in the literature.

Table 1. Demographic and clinical data of the patient

Anne-Baba
sag/saglikli/akraba evliligi
Beslenme Oykiisii: 3 ay AS,
devaminda PEG ve mama ile
beslenmektedir.

Yas: 6 Tani: GDH Tip-Illa

Dogum  sekli:  Miadinda

Dogum agirhgr: 3,5 kg hormal

Olagan agirhk: 21 kg (50p) |Olagan boy: 105 cm (<3p)
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STRONGKIDS skoru: 3 (orta risk, beslenme miidahalesi géz oniinde bulundurulmalidir.
Haftada iki kez agirlik kontrolii yapilmalidir. Haftalik beslenme risk degerlendirmesi
yapilmalidir.)

Biyokimyasal Parametre Deger Biyokimyasal Parametre Deger
Hemoglobin ( 12-14 gr/dL) 12 ALT (0- 45 U/L) 78
Crp (1- 10 mg/L) 3,1 Albumin ( 3,8- 5,4 g/dL) 3,8
Glukoz (tokluk) (<120 mg/dL) 113 |Urik Asit (2,0- 5,5 mg/dL) 5
Na (138- 145 mmol/ L) 134 |Kreatinin (0,3- 0,7 mg/dL) 0,17
K (3,4- 4,7 mmol/ L) 3,1 Ca (8,8- 10,8 mg/dL) 9,73
Cl1 (98- 106 mmol/ L) 92 P (2,8- 4,5 mg/dL) 3,74
AST (15- 60 U/L) 78 Mg (1,7- 2,1 mg/dL) 0,81

Table 2. Recommended Medical Nutrition Therapy and Nutrition Plan

Enerji= 88.5-61.9 x 6+ 1 x (26.7 x 21 + 903 x 1.05)+ 20 = 1811,7
kkal

Onerilen enerji ve makro [Karbonhidrat=1811,7 x %60-70=1087-1268 kcal=271,75 - 317 gr
besin 0geleri
Protein= 1811,7 x %10-15 =181 — 271 kcal = 45,25- 67,75 gr

Yag=1811,7 x %20-25 = 362-452 kkal =40,2 — 50,2 gr
660 ml pediasure plus

Toplam enerji= 1808,9 kcal
25 olcek fantomalt
Karbonhidrat=301 gr
Uriinler ve Miktarlar1 (19 6lgek basic f
Protein= 65,5 gr
12 6l¢ek protifar
Yag=49,7 gr

1200 ml su

660 ml pediasure plus+25 6l¢ek fantomalt+19 6lcek basic f+12
Olcek protifar+1200 ml su ile karisim hazirlanir.

Karisimin hazirlanisi ve

beslenme plam Hazirlanan karigim 22 saat boyunca siirekli infiizyon ile verilir.

Hastanin dinlendirilmesi amaciyla 2 saat ara verilir. 08.00-10.00
arasinda her bir saatte tiipten 100 ml temiz su gegirilir.

Anahtar Kelimeler: child health, glycogen storage, metabolic diseases

www.bdk2024.org 543



XI. ULUSLARARASI | XI* INTERNATIONAL
BESLENME VE DIYETETIK | NUTRITION & DIETETICS
KONGRESI | CONGRESS

Hacettepe Universitesi Sthhiye Kiiltiir Merkezi - Ankara | Hacettepe University Sihhiye Cultural Center - Ankara

10-12 Ekim 2024 | October 10-12, 2024

Glikojen Depo Hastaligi Tip Ina: Olgu Sunumu

Rana Nur Demir!, Giilsah Giines Sahin!, Hiirmet Kiigiikkatirc1 Baykan'

'Kapadokya Universitesi, Saglik Bilimleri Yiiksekokulu Beslenme ve Diyetetik
GIRIS ve AMAC

Glikojen depo hastaliklar1 (GDH), glikojen sentezinde veya kullaniminda gorev alan
enzimlerden herhangi birinin eksikligi ya da yetersizligi durumunda ortaya ¢ikan ve otozomal
resesif gecisli olan dogustan karbonhidrat metabolizmasinda goriilen bir bozukluktur. Eksik
veya yetersiz olan enzimin metabolik yolaktaki yerine gore farkli subtipleri tanimlanmaktadir.
GDH Tip-Illa hastalig1 amilo-1,6- glikosidaz enzimi eksikligine bagl olarak gelismektedir.
Hem karacigeri hem de kaslar1 tutan bu hastalikta hepatomegali, hipoglisemi, dislipidemi, boy
kisalig, laktik asidoz ve kas enzimlerinde yiikseklik goriiliir (1, 2). Tibbi beslenme tedavisinde
oncelikli amac¢ hipoglisemiyi dnlemek ve optimal biiyiime-gelismeyi yakalamaktir. Enerjinin
%60-70’1 karbonhidrat, %20-25’1 yag ve %10-15"1 proteinden gelecek sekilde bir beslenme
programi diizenlenmelidir (3).

Olgunun amaci GDH Tip-Illa ve klinefelter tanist olan erkek hastanin tibbi beslenme
tedavisinin diizenlenmesi, hastalik semptomlarinin azaltilmasi, optimal biiylime-gelismenin
saglanmas1 ve yasam kalitesinin arttirilmasidir.

OLGU

Hasta 3,5 aylikken GDH Tip- I1la tanist almis olup 1 yasinda hastaneye gittiginde klinefelter
tanis1 almistir. Hasta yataga bagimlidir. Giin iginde bulant1 ve kusmalari oldugu i¢in hastaneye
basvurulmustur. Evde kan sekerini 6l¢cen hasta 50 mg/dl seviyelerini gordiigii i¢in hastaneye
yatis1 yapilmistir.

TARTISMA VE SONUC

Metabolizma hastaliklarinda beslenmenin diizenlenmesi tedavinin ¢ok énemli bir basamagidir
(4). GDH Tip- Illa hastaligina sahip olan olgunun hipoglisemi yasamasi oldukga biiytik bir risk
olusturmaktadir ¢ilinkii  hipoglisemi durumunun yasanmasi1 beyin hasarina bagh
konviilziyonlara ve hatta 6liime neden olabilmektedir (5, 6). GDH Tip-Illa tanisi ile izlenen
olgularda tibbi beslenme tedavisi uygulanmasi sonucunda metabolizma aktivitelerinin kontrol
altina alinarak diizenlendigi goriilmistiir (7). Olgu igin Onerilen tibbi beslenme tedavisi
literatiirde var olan mevcut veriler dogrultusunda planlanmistir.

Tablo 1. Hastaya ait demografik ve klinik veriler

Anne-Baba sag/saglikli/akraba

Yas: 6 Tani1: GDH Tip-Illa evliligi

www.bdk2024.org

544



BESLENME VE

XI. ULUSLARARASI

Hacettepe Universitesi Sthhiye Kiiltiir Merkezi - Ankara

DiYETETiK.
KONGRESI

NUTRITION

10-12 Ekim 2024 | October 10-12, 2024

XI*"INTERNATIONAL

CONGRESS

Hacettepe University Sihhiye Cultural Center - Ankara

&DIETETICS

Dogum agirhigr: 3,5 kg

Dogum sekli: Miadinda normal

Beslenme Oykiisii: 3 ay AS,
devaminda PEG ve mama ile
beslenmektedir.

Olagan agirhk: 21 kg (50p)

Olagan boy: 105 cm (<3p)

STRONGKIDS skoru: 3 (orta risk, beslenme miidahalesi goz onilinde bulundurulmalidir.
Haftada iki kez agirlik kontrolii yapilmalidir. Haftalik beslenme risk degerlendirmesi

yapilmalidir.)

Biyokimyasal Parametre Deger Biyokimyasal Parametre Deger
Hemoglobin ( 12-14 gr/dL) 12 ALT (0- 45 U/L) 78
Crp (1- 10 mg/L) 3,1 Albumin ( 3,8- 5,4 g/dL) 3,8
Glukoz (tokluk) (<120 mg/dL) 113 Urik Asit (2,0- 5,5 mg/dL) 5
Na (138- 145 mmol/ L) 134 Kreatinin (0,3- 0,7 mg/dL) 0,17
K (3,4- 4,7 mmol/ L) 3,1 Ca (8,8- 10,8 mg/dL) 9,73
Cl1 (98- 106 mmol/ L) 92 P (2,8- 4,5 mg/dL) 3,74
AST (15- 60 U/L) 78 Mg (1,7- 2,1 mg/dL) 0,81

Tablo 2. Hastaya Onerilen Tibbi Beslenme Tedavisi ve Beslenme Plani

Onerilen enerji ve makro
besin 6Zeleri

Enerji= 88.5-61.9 x 6+ 1 x (26.7 x 21 + 903 x 1.05)+ 20 = 1811,7
kkal

Karbonhidrat=1811,7 x %60-70=1087-1268 kcal= 271,75 - 317 gr
Protein= 1811,7 x %10-15 = 181 — 271 kcal = 45,25- 67,75 gr

Yag= 1811,7 x %20-25 = 362-452 kkal =40,2 — 50,2 gr

25
Uriinler ve Miktarlar 19

12

660 ml pediasure plus

Olcek fantomalt
Olgek basic

Olcek protifar

1200 ml su

Toplam enerji= 1808,9 kcal
Karbonhidrat=301 gr
Protein= 65,5 gr

Yag=49,7 gr

Karisimin hazirlanisi ve
beslenme plani

660 ml pediasure plus+25 6l¢ek fantomalt+19 dlcek basic f+12
Olcek protifar+1200 ml su ile karisim hazirlanir.

Hazirlanan karisim 22 saat boyunca siirekli infiizyon ile verilir.

Hastanin dinlendirilmesi amaciyla 2 saat ara verilir. 08.00-10.00
arasinda her bir saatte tiipten 100 ml temiz su gegirilir.
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Anahtar Kelimeler: ¢ocuk sagligi, glikojen depo, metabolizma hastaliklar
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