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METABOLIK X9STOLIK - QLIKOGENEZ I B TIP

Miirsalova Z.S., Cingizli H.E., Muxtarova G.N., A]xasova A.F.
K.Y.Foracova adina Elmi-Tadgiqat Pediatriya Institutu

Taqdim etdiyimiz maqalods usaqlarda siidomar dovrdas rast galan qlikogenez xastoliyi-
nin I b tipindan boahs edilir. Maqalada xastaliyin patogenezi, klinikasi, diagnostikasi, miia-
lica taktikas1 haqqinda yazilir vo niimuns gostarilir.Qlikogenez- genetik xastalikdir.
Karbohidrat miibadilasinin pozulmasi naticasinds bas verir. Qlikogenez xastaliyinin 9 tipi
var. Ib tipinin asasinda tam va hissavi qliikkoza-6-fosfattranslokazanin aktivliyinin azalmasi
vd ya deffekti durur. Xastolik asasan qaraciyar, boyraklor vo bagirsaqlarin selikli qisasinda
qlikogenin toplanmasi ilo naticalonir.Erkon diagnostika va adekvat konservativ terapiya
x3stanin hayatinda miihiim rol oynayir.

Bizim toqdim etdiyimiz xastads klinik, anamnestik malumatlar va instrumental labo-
rator gostaricilor arasdirilan xastoliklo uygun galmis va diagnoz genetik analiz vasitasi ilo
tosdiq edilmisdir.

Acar sozlar: genetik xostolik, qlikogenez,qliikoza-6-fosfattranslokaza

Qlikogenez Ib - autosom-recessiv yolla Xostolik neonatal dovrde baslaya bilar,
otiiriilon xostolikdir, hansi ki, mikrosomal lakin on ¢ox usagin 3-4 aymda Oziinii gos-
dasiyict ziilal Ti-in defisiti ilo slagolondi- torir. Xostoliyin manifestasiyast hepatome-
rilir. Ib tipinin sobobi qliikkoza-6-fosfataza- galiya vo hipoglikemik qicolmadan ibarotdir
nin translokazasini kodlasdiran SLC17A4 [1,2].0sason bu xostalik zamani qaraciyer
genin mutasiyasidir, genetik lokus iso 11g- zadolonir.Qaraciyor boyiiyiir, steatozlasir,
233-0 uygundur. adenomalar omolo golir. Histoloji olaraq

T1-in defisiti 6z ndvbosinds qliikoza 6- hom sitoplazmada, hom niivalords glikoge-
fosfatazanin defisitino gotirir. Qlikogen qlii- nin toplanmasi geyd edilir [1,3].B&yarklorin
kozaya godor parcalanmir va glikogen qara- funksiyasinin  pozulmasi proqressivlosir:
ciyords, boyroklords, bagirsaqlarin selikli boyroklor boyiiyiir, proteinuriya, sidik tursu-
qisasinda toplanir. sunun ekskresiyasinin vo kalsinin reabsorb-

Xastaliyin osas klinikasi hipoqlikemiya siyast pozulur, hipertoniya bas verir. His-
vo laktatasidozdan ibaratdir. Ib tipinin spe- toloji olaraq tubulyar sistemdo glikogenin
sifik olamaoti- neytropeniya vo neytrofillorin toplanmas1 vo amiloidoz goriinlir vo naoti-
funksiyasinin pozulmasidir. Qliikoza 6-fos- codo boyrok c¢atigmazligna gotirib cixara
fataza neytofillorin antioksidant miidafio- bilor. Qanda hiperlipidemiya, hipoglikemi-
sinda vo apoptozda miihiim rol oynayir. ya, hipokalsemiya, hipoproteinemiya, hiper-

| tip glikogenez 1:100000-300000 po- kalemiya, geyd edilir. Plazma hiperlipidemi-
pulyasiyada birindo rast golir. Onlardan 20 ya naticasindo siid rangdo olur. Hiperlipide-
%-i 1b tipdir. miya iso pankreatito gotiro bilor. Qanax-

Ib tipli xosto usaqlarin iizli yumru, otraf- malar qaraciyorin funksiyasinin pozulmasi
lar1 nazik,boylar kigik, qarinlart boyilimiis vo trombositlorin agregasiyasinin zoiflomosi
vo qgabaga ¢ixmus olur. Daxili lizvlerds iso ilo bagl olur. Bagirsaglarin selikii qisasinin
hepatomeqaliya, hepatosteatoz, nefrokalsi- hiiceyrolorindo  glikogenin  toplanmasina
noz, nefrolitiaz, madoalt1 vozids diffuz dayi- gora 6dem va iltihab olur vo bu iso ishal ilo
sikliklor geyd edilir. naticalonir [1,3.,4].

Sikayetlor bunlardan ibarot olur: horarat, Bu xostolorda tez-tez otit, gingivit, fu-
qicolma tutmalari, burundan qanaxmalar, runkulyoz qeyd edilir. Urok vo dalaq proses-
ishal, inkisaf etaplarin longimosi, ¢okinin so calb olunmur.
artmamasi, tez-tez koskin respirator xosto- Diagnoz klinik, anamnestik, laborator vo
liya yoluxma, dorids iltihablagsmis sopgiler, instrumental miiayinolor naticasinds qoyulur
perioral vo perianal yaralar, garnin boyii- Vo qaraciyarin biopsiyasi vo ya genetik ana-
maosi. liz asasinda tosdiqlonir [5].
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Xostoliyin miialicasi asason dietoterapi-
yadan vo simptomatik miialicodon ibaratdir.
Adekvat toyin edilmis pohriz metaboloik
doyisiklik vo fosadlart minimallagdirir. Bu
xostolordo gida say vo torkibino goro forqli
olur. Karbohidratlar giin orzindo borabor
hissalora boliinmiis sokildo verilmolidir. 3
saatdan bir sutkaliq 8 dofo olmaqla her
kilogram c¢okiys 1,6q bismomis qargidali
nisastas1 verilmolidir. 2007-ci ildon etibaron
qargidali nisastasinin  yeni modifikasiya
olunmus WMHM?20 formas: toyin edilir.
Olavo olaraq giinds 40-80q glukoza verilir.
Fruktoza torkibli gidalar rasiondan g¢ixartlir.

Erkon vo diizgiin toyin olunmus xiisusi
qida rasionu 6lim vo agirlagmalarin faizini
azaldir [5,6].

Xoasto A.E. 20.02.2019-cu il tovallidlii,
30.04.2019 — 2 ay 10 giinliik olaraq ETPi-ya
valideynlori torofindon gatirilib. Usaq ana-
nin III hamiloliyi, II dogulusundandir. II
hamiloslik diigiik ilo noticolonmisdir. Hazir-
daki hamilslik toksikoz, anemiya vo nefro-
patiya fonunda kegib. Hamilolik zamani
anada cinsi yolla kecon infeksiyalar askar
olunub. Dogus vaxtinda, tobii yolla olub.
Dogularkon ¢okisi 3800,0 q. olub, spontan
tonoffiis qeyd edilib. 3-cii sutkasinda evo
yazilib. Dogum evindo peyvondlor olunub.
Ananin 2 ayina godor sikayatlori olmayib. 2
ayinda usaqda yliksok horarat, Oskiirok,
tongnoafaslik, dorisinds irinli sopgilor qeyd
edilib. 10 glin ambulator goraitdo mtialico
alib, miialicodo miisbot effekt olmadigina
gdro ETPi-yo gotirilib. Voziyyatinin agirli-
gmna goro Intensiv terapiya vo reanimasiya
sObasing yerlosdirilib. Daxil olarkon usagin
{imumi voziyyati ¢ox agir olub. Umumi
intoksikasiya, koskin tonoffiis c¢atismazligi
on plandadir. Husu aydin deyil, siistdiir,
adinamikdir. Perioral vo periorbital sianoz,
akrosianoz, Odemli otraflar qeyd edilir.
Dorido yayilmis irinli, derin saopgilor vo
capiqlar qeyd edilir. Tonoffiisii tezlosib,
aritmikdir, komok¢i qrup azalslorin istiraki
ilodir . TS-72. Auskultasiyada sort tonoffiis
fonunda yayilmis quru ve yas xirltilar
esidilir. Urok tonlar1 karlasib. Nobzi tezlo-
sib, zoif dolgunlugda, PS-168. Qarni kop-
diir. Qaraciyor +4 sm sag qabirga qovsi
konarida ollonir. Dalaq ollonmir. Nacis va
sidik ifraz1 adekvat, sorbostdir. Obyektiv
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milayinoys, anamnestik vo klinik molumat-
lara osason xostoyo ilkin diagnoz qoyulur:
Bronxiolit. Tonoffiis ¢atismazligi. Toksiko-
hipoksik ensefalopatiya. Hemorragik sin-
drom. Qicolma sindromu.

Miiayine plani tortib edildi:

- Qanin, sidiyin, nacisin imumi analizi;

- Qanin biokimyavi va seroloji analizi,

- Sidiyin va nacisin bakterioloji analizi;

- Dos gofas lizvlorinin vo garin boslugu-
nun icmal rentgen miiayinosi;

- Daxili tizvlorin USM-i vo exokardiog-
rafiyasi

- Neyrosonografiya

- Nevrolog, otolaringolog, dermatoloq,
infeksionist vo genetik konsultasiyasi.

Usaq carpaytya yerlosdirildi. Usaq siini
ventilyasiya aparatina qosuldu. Monitor
nozarat baslandi. Qanda tursu-golovi miiva-
zinati toyin olundu. Qlikemik status yoxla-
nildi. Metabolik asidoz vo hipoglikemiya
askarlandi vo korreksiya olundu.

Qanin timumi analizi: Hb -84q/l, Erit —
2.72%10"%/1, Leyk -8.2*10%, ECS -
12mm/saat, Cub —1%, Seq -38% Eoz —3%,
Limf -56%, Mon —2%.

Qanin biokimyavi analizi:limumi ziilal-
43q/l1, albumin-30qg/l, Aspartataminotransfe-
raza-56 u/l. Alaninaminotransferaza-100u/l.
Sidik covhari(ganda)-10.0mmol/l, kreatinin
(ganda)-74mmol/l, C-reaktiv ziilal-96mq%.

Qanin okilmasi:Patoloji mikroflora agkar
olunmayib.

Laktat tursusu:70.2 mg/dL.

Eritrositlordo Q-6FD fermentinin aktivli-
yi: Bernsteynin keyfiyyot metodu: norma.

Koaqulogramma: Qanmn laxtalanma
middati  (Li Uayt)-9doq 10san, Qan
laxtasinin retraksiyast (QLR)-40, Rekalsifi-
kasiya miiddoti (RM)-134, Aktiv porsial
tromboplastin vaxti (APTV)-43, Protrombin
miiddati (PT)-17, Protrombin indeksi (PTI)-
62, Trombin miiddati(TT)-21, Etanol testi-
monfi, Fibrinogen (Fb)-119.

Nocisin okilmasi: St.aureus +++

Sidiyin  okilmasi: Mikroorganizm inki-
saf etmadi.

Sidiyin limumi analizi:Yast1 epitel: 5-
6g/s. Leyk: 26-28g/s.Silindir-0-1g/s. Se-
lik-cox miqdarda.

Nocisin timumi analizi: Selik-orta mig-
darda, leyk -25g/s.
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Rentgenoloji miiayina: Hor iki agciyar- Nevroloq:Qicolma sindromu. Toksiko-
lordo infiltrativ, ocaqli kolgalor izlonmir. hipoksik ensefalopatiya. Ensefalit.
Hor iki agciyordo kokyani sahado bronx- Genetik: Qlikogenoz Tip (Girke xos-
damar sokli giiclonib. Sinuslar sarbostdir. toliyi ) ?
Qarm boslugunun icmal R-qrafiyasi- Hor iki Infeksionist: - Ikincili toksik hepatit .
diafragmaalt1 nahiyyado sorbost hava geyd Sepsis. Kaskin tonoffiis, iirok-damar ¢atis-
olunmur. Bagirsaglarda hava-maye Saviy- mazIig1. Anemiya.
yalari izlonmir. Hematoloqun baxis1 olub, Stimiik iliyi-
Neyrosonoqrafiya: doyisiklik izlonmir. nin punksiyast - siimiik iliyi hiiceyralidir.
Ultrasos miiayino:-Qaraciyor: sag p-105mm. Meqakaridositloro rast golinir.
sol p- 77mm. N (60x40mm). Od kisasi: y1- Lor: Xarici otit.
gilib N (10mm). Boyraklor: sag-60x30mm. Genetik muayina: 03.06.2019 Centogene
sol-60x30mm Dalag: N (50x30mm). Exo- laboratoriyasinda polimeraza - zoncirvari
kardiografiya:Patologiya geyd olunmur. reaksiyast metodu ilo analiz olunub vo

asagidaki natico alinmigdir:

IN SHUCO ALLELE TYPE AND
QENE | VARIANT COORDINATES |ZYQOSITY | pPARAMETRS’ | FREQUENCIES” | CLASSIFICATION”

SLC37A4 | CN11(ORCh37):21199995981 _ Hom PolyPhen: N/A | gnomAD:0,00020 Frameshit
119895992del Align-GVGD:N/A| ESP: 0,00034 Pathogenic
ENST00000357590 Soc.1106_ SIFT: NA 1000 G: -
1100del Mutation Tester: CentoMD: (class 1)
p- (Leu370Valfs’ 53) NA 0,00024
Exon 11
INTERPRETATION

A homozygous pathogenic variant was identified in the SLC37A4 gene

The genetic diagnosis of autosomal recessive glycogen stroage disease type 1B is confirmed.

Sobado aparilan miialica: Respirator dastok (SVA, SIMV, NoamOy). Antibakterial, infuzion,
simptomatik terapiya, ionotrop dostok.
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PE3IOME
MeTta0oanuyeckas 00J1e3Hb — riiukorenes | B tun

Mypcagosa 3.111., Yuaruzam X.3., Myxraposa I'.H., AinxacoBa A.D.
Hayuno-Hccneoosamenvckuti Uncmumym umenu KA. @apaodocesot

Knroueswle cnosa:cenemuueckas 060ne3Hb, 2iuKo2eHes, 2nokosza-6-gocchammpanciorasa.

['muKoreHes SBJISETCS TEHETHYECKUM 3a00JIeBaHHEM. DTO MPOUCXOIUT B Pe3ylibTare Hapy-
IICHUS YIJIEBOAHOTO oOMeHa. B ocHOBe 1b TuIa JEKHUT MONHOE WM YaCTHYHOE CHUKCHUE
aKTHBHOCTH TIIIOK030-6-(pocharpanciiokassl. 3a00eBaHNe IPUBOJUT K HAKOIIJICHUIO TIIMKOTEHA
B ICYCHHU, MOYKAX M CIM3UCTON O0O0JIOUKE KHUINCYHHUKA. PaHHSS JMAarHOCTHKA W aJeKBaTHAs
KOHCEpBaTHBHAs TepAlus UTPAIOT BKHYIO POJIb B JKU3HH peOeHKa. B 3TOM cTaThe MbI MPUBEIH
B IIPUMEp MAaIMCHTA, KIMHUYCCKUE, aHAMHECTUYCCKUE JaHHbBIC W MOKA3aTeI MHCTPYMEHTAJIb-
HBIX U JJa00OPaTOPHBIX UCCIIEA0OBAHUN KOTOPOTO C TOYHOCTHIO COOTBETCTBYIOT OITUCAHUIO 00JIe3-
HU. J[narno3 ObUT OATBEPXK/ICH HA OCHOBE TEHETUYECKOTO aHAJIH3A.

SUMMARY
Metabolic disease — glycogenstorage disease Type 1B

Mursalova Z.Sh., Chingizli H.E., Muxtarova G.N., Alxasova A.F.
Scientific Research Institute of Pediatric named after K.Y. Farajeva

Key words: genetic disease, glycogenesis, glucose-6-phosphatranslocase.

Glycogenesis is a genetic disease. This occurs as a result of a violation of carbohydrate
metabolism. Type 1b is based on a complete or partial decrease in glucose-6-phosphatranslocase
activity. The disease leads to the accumulation of glycogen in the liver, kidneys and intestinal
mucosa. Early diagnosis and adequate conservative therapy play an important role in the life of
the child. Is this article, we cited an example of a patient whose clinical, medical history and
instrumental and laboratory research parameters of which exactly correspond to the description
of the disease. The diagnosis was confirmed based on genetic analysis.
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