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Santrauka. Gliukozés pernasos baltymo (angl. glucose transporter deficiency sindrome,
GLUT!1) stokos sindroma pirma karta 1991 m. aprasé Niujorko neuropediatras De Vivo su
bendraautoriais. Dél GLUT1 baltymo stokos sutrinka gliukozés pernasa per kraujo-smegeny
barjera centrinéje nervy sistemoje. Baltymo stokg lemia SLC2A1 geno mutacija. Mutacijos
SLC2A1 gene, kuris koduoja GLUT1 pernasos baltyma ir nulemia energijos deficita smege-
kini, kuriam btidinga epilepsija, encefalopatija, raidos sutrikimas, antriné mikrocefalija, ju-
desiy sutrikimai, 2) neklasikini, kuris pasireiskia paroksizminiais judesiy ir kognityviniy

niame nei 2 m. amziuje. GLUT1 pernasos baltymo stokos sindromas diagnozuojamas atlikus
lumbaling punkcija ir radus hipoglikorachija bei nustacius SLC2A1 geno mutacija. Gydy-
mas ketogenine dieta efektyviai veikia epilepsijos priepuolius ir judesiy sutrikimus bei kog-
nityvines funkcijas.

Raktazodziai: epilepsija, encefalopatija, judesiy sutrikimai, hipoglikorachija, ketogeniné
dieta.
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IVADAS

Gliukozés peréjima per kapiliary membranas smegenyse
vykdo baltymai, dar vadinami gliukozés pernasos balty-
mais (angl. glucose transporters, GLUT). Zmogaus orga-
nizme yra 14 baltymuy, kurie palengvina gliukozés ir kity
medZiagy pernasa per membranas. Sie baltymai pagal bio-
cheming struktiira yra skirstomi | tris klases: 1 klasei pri-
klauso gliukozés pernasos baltymo (GLUT) 1-4 ir 14 bal-
tymai; 2 klasei - GLUT 5, 7, 9, 11 baltymai, 3 klasei -
GLUT 6, 8, 10, 12 baltymai ir H+ mio-inositolio kotrans-
porteris (HMIT) [1]. Visus Siuos baltymus koduoja SLC2
genas. Genas yra pirmos chromosomos trumpajame petyje
ir koduoja baltyma i§ 492 amino rugsciy dvylikai pernesé-
ju [1]. Audiniuose Sie baltymai atlieka skirtingas funkci-
jas.

GLUT1 ir GLUT3 baltymai yra pagrindiniai gliukozés
pernasos baltymai per kraujo-smegeny barjera. GLUT1
pernasos baltymo stokos sindroma pirma karta 1991 m. ap-
rasé Niujorko neuropediatras De Vivo ir kt. Trikstant Sio
gliukozés pernasos baltymo, atsiranda energijos deficitas
smegenyse. Literattiroje publikuota apie 300 Sio sindromo
klinikiniy atvejy [2]. GLUT1 pernasos baltymo stoka le-
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mia SLC2A1 geno mutacija. Zinoma daugiau kaip
150 SLC2A 1 geno mutacijy. Dazniausiai jos biina sporadi-
nés ar perduodamos autosominiu dominantiniu [3, 4] ir au-
tosominiu recesyviniu [5] budais. Kei¢ianc¢ios prasme
(angl. misens) mutacijos sutinkamos 40 % pacienty [6] ir
dazniausiai lemia $velny fenotipa, taciau ryskiy genotipo-
fenotipo koreliacijy nenustatyta. Jeigu baltymo perneséjo
funkcija yra sumazéjusi iki 25-35 %, budingi lengvi klini-
kiniai simptomai. Baltymo funkcijos sumazéjimas iki
40-75 % lemia sunkia kliniking ligos eiga [7, 8]. Jei balty-
mas lasteliy membranose neekspresuojamas, istinka letali
iSeitis vaisiaus laikotarpiu [9, 10].

1. Klinikiniai poZymiai

GLUT1 pernasos baltymo stokos sindromui biidinga dide-
1é klinikiniy poZymiy jvairové. Ligai budingi poZymiai yra
skirstomi i du fenotipus - klasikini, kuris yra daznesnis ir
sutinkamas 84 % atvejy, ir neklasikinj fenotipa, kuris suda-
ro 15 % visy atvejy [11].

1.1. Klasikinis fenotipas

Klasikinis fenotipas gali bati ankstyvos pradzios, kai klini-
ka manifestuoja iki 2 m. amziaus, ir vélyvos pradzios, kai
klinikiniai poZymiai iSry$kéja vélesniame nei 2 m. amziu-
je. Ankstyvos pradzios eiga yra daznesné ir budinga 65 %
pacienty, tuo tarpu vélyvos pradzios eiga sutinkama gero-
kai reciau - 18 % pacienty. Klasikiniam fenotipui bidinga:
epilepsija, encefalopatija, raidos sutrikimas, antriné mik-
rocefalija, judesiy sutrikimai [11].



Gliukozés pernasos baltymo (GLUT1) stokos sindromas

Epilepsijos priepuoliai gali prasidéti kudikystéje ar
ankstyvoje vaikystéje. Kuidikystéje prasidéjusiai epilepsi-
jai budingi miokloniniai priepuoliai su akiy uzvertimu,
galvos linkteléjimu, vegetacinémis reakcijomis (blysku-
mas), hipotonija. Elektroencefalogramoje (EEG) regist-
ruojami daugiazidininiai pikai [11]. A.W. Pong su bendra-
autoriais atliktame klinikiniame tyrime su 87 pacientais
nurodoma, kad 90 % pacienty epilepsija prasidéjo 8 mén.
amziuje. Dazniausi buvo generalizuoti toniniai-kloniniai
priepuoliai - 53 % pacienty, absansai - 49 %, zidininiai
kompleksiniai - 47 %, mioklonijos - 27 %, astatiniai prie-
puoliai - 26 %, toniniai priepuoliai - 12 %, paprastieji zidi-
niniai priepuoliai - 3 % pacienty [12]. Nustatyta, kad 12 %
pacienty, kuriems diagnozuota ankstyvos pradzios absan-
sy epilepsija (iki 4 m. amziaus), véliau diagnozuotas gliu-
kozés pernasos baltymo GLUT]1 stokos sindromas [13].

Vaikystéje prasidéjusiai epilepsijai biidingesni miok-
loniniai-astatiniai priepuoliai, o EEG registruojamos gene-
ralizuotos 3-4 Hz pikas-banga kompleksy iskrovos. Epi-
lepsija budinga 90 % pacienty, traukuliai dazniausiai yra
atspariis gydymui vaistais nuo epilepsijos (VNE) [6]. Tik
8 % pacienty pavyksta kupiruoti epilepsijos priepuolius
vien tik VNE [12].

Pernasos baltymo stokos (GLUT1) sindromui badinga,
kad badavimo metu EEG registruojamas létas ritmas ir ge-
neralizuoti 2,5-4 Hz epilepsiniai iSkraviai. Pastebéta, kad
Sie poky¢iai reaguoja i intravenini gliukozés skyrima EEG
registravimo metu. Y. Ito ir bendraautoriai iskélé hipoteze,
kad gliukozés poveikis EEG registravimo metu gali buti
matomas pacientams su lengvu fenotipu, kai GLUT1 bal-
tymo funkcija yra nedaug sutrikusi, skirtingai nei pacien-
tams su sunkiu fenotipu, kai baltymo funkcija yra labai su-
mazeéjusi, ir padidéjusi gliukozés koncentracija kraujyje
nebitinai padidina gliukozés pernasa per kraujo-smegeny
barjera [14].

Kognityviniy funkcijy sutrikimas svyruoja nuo lengvo
iki sunkaus. W.G. Leen su bendraautoriais, iSanalizave
36 pacienty kognityvines funkcijas, nurodé, kad 36 % pa-
cienty turéjo lengva, 44 % - vidutini, 17 % - sunky sutriki-
ma [11]. Dazniausi buvo: kalbos raidos sutrikimas, disar-
trija, mokymosi sunkumai. Aprasyti pavieniai atvejai:
depresijos, elgesio sutrikimy, démesio koncentracijos ir
hiperaktyvumo sindromo.

Dazniausiai apraSomi judesiy sutrikimai: progresuo-
janti spastiné paraplegija, distonija, choréja ir ataksija. Ju-
desiy sutrikimai gali biiti nuolatiniai, paroksizminiai ar
fliuktuojantys. Juos provokuoja badavimas, infekcija, ne-
rimas ir fizinis kraivis. R. Pons su bendraautoriais kliniki-
niy atvejy analizéje aprasé, kad ataksija su (be) spastisku-
mu buvo dazniausias judesiy sutrikimas, budingas 89 %
pacienty, o galtiniy distonijos - 86 %, choréja - 75 %, in-
tensinis tremoras - 70 %, ne epilepsiniai paroksizmai -
28 %, dispraksija - 21 %, mioklonijos - 16 % [15].

Vélyvos pradzios klinikinei eigai buidingi atipiniai,
anksti prasidéje absansai ir mioklonijos, kurie daznai yra
atspariis medikamentiniam gydymui VNE. Eisenos sutri-
kimai kinta ir yra provokuojami fizinio kriivio, badavimo,
taip pat budingas lengvo laipsnio kognityviniy funkcijy

sutrikimas. G. Anand ir bendraautoriy apzvalgoje aprasyti
5 pacientai, kuriems buvo diagnozuotas vélyvos pradzios
GLUT1 pernasos baltymo stokos sindromas: 3 is $iy pa-
cienty pasireiské VNE atspariis absansai su mioklonijo-
mis, vienam pacientui absansus pavyko kupiruoti valproi-
nés rugsties preparatais, 3 pacientams buvo distonija, kurig
provokavo fizinis kriivis. Lengvas kognityviniy funkcijy
sutrikimas ir mokymosi sunkumai buvo budingi 3 i§ 4 mo-
kyklinio amziaus pacienty. Né vienam pacientui nerasta
2-3 m. amziuje, 4 pacientams pasiekta simptomy kontrolé
gydant ketogenine dieta, o vienam pacientui, gydant keto-
genine dieta, efekto negauta, taciau atipinius absansus ir
eisenos sutrikimus pavyko koreguoti lamotriginu [16].

1.2. Neklasikinis fenotipas

Biudingi kognityviniy funkcijy, judesiy sutrikimai be epi-
lepsijos ir neepilepsiniai paroksizmai. Neepilepsiniams
paroksizmams priskiriamas periodinis silpnumas, pasikar-
tojantys galvos skausmai, miego sutrikimai [11, 15]. Sie
epizodai dazniausiai yra trumpi, bet gali uzsitesti dienomis
[15]. Taip pat budingas vémimas, konfuzija, letargija,
somnolencija, disfonija. Siuos epizodus provokuoja bada-
vimas, fizinis kravis, stresas, febrilus kar§¢iavimas. Kar-
tais provokuojancio veiksnio nustatyti nepavyksta [6].

Kadangi GLUT1 pernasos baltymas ekspresuojamas ir
eritrocituose, esant $io baltymo stokai inicijuojamas kati-
jony nuotékis per lasteliy membrana, eritrocitai tampa ne-
stabiliis, todél ivyksta hemolizé. Literatliroje aprasoma,
kad Siam sindromui yra biidinga ir hemoliziné anemija [17,
18].

2. Diagnostika

2.1. Lumbaliné punkcija

Lumbaliné punkcija atlieckama po 4-6 val. badavimo, gliu-
kozé kraujyje imama pries lumbaling punkcija, kad biity is-
vengta stresinés hiperglikemijos. Buidingas radinys - hi-
poglikorachija (sumazéjusi gliukozés koncentracija likvo-
re). Normali gliukozés koncentracija likvore -
2,78-3,89 mmol/l, esant GLUT1 pernaso baltymo stokai,
gliukozés koncentracija likvore sumazéja iki 2,2 mmol/l.
Taciau nerasta koreliacijos tarp hipoglikorachijos laipsnio
ir klinikiniy poZymiy sunkumo [11].

Kitas diagnostinis pozZymis - sumazéjes likvoro ir
kraujo plazmos gliukozés santykis. Sveiky zmoniy Sio san-
tykio verté yra > 0,6, o esant GLUT1 pernasos baltymo sto-
kai $i reikSmé sumazéja iki 0,33-0,37. Tacdiau esant vély-
vos pradzios GLUT1 pernasos baltymo stokai, likvoro ir
kraujo plazmos gliukozés santykis gali nedaug pakisti ir
siekti 0,59. Esant ankstyvos pradzios klinikinei eigai, 90 %
atvejy likvoro ir kraujo plazmos gliukozés santykis yra
mazesnis nei 0,37. W. G. Leen su bendraautoriais irodé
biocheminiy tyrimy reikSmiy rysi su sindromo klinikine is-
raiska: pacienty su ankstyvos pradzios fenotipu likvoro ir
kraujo plazmos gliukozés santykis 0,35, tuo tarpu vélyvos
pradzios ir neklasikiniam fenotipui biidinga reikSmé 0,41
[11].
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Jtariama GLUT1 pernasos
baltymo stoka

Antriné mikrocefalija
Raidos sutrikimas
Medikamentiniam gydymui
atspari epilepsija
Judesiy sutrikimas

Epizodai, provokuojami
infekcijos ar badavimo

Lumbaliné punkcija po
2—-4 val. badavimo +
pries tai imama gliukozé
veniniame kraujyje

EEG nevalgius ir
intraveniné gliukozés

infuzija EEG metu

Likvoro / kraujo plazmos
gliukozés santykis < 0,5
Gliukozeé likvore < 2,2 mmol/I
Laktatai — norma ar < 1,4 mmol/I
Néra citozés

Likvoro / kraujo plazmos
gliukozés santykis < 0,6

Laktatai — norma
Néra citozés

/

SLC2A1 geno
mutacijos nustatymas

1 pav. GLUT1 pernasos baltymo stokos sindromo diagnostikos schema (adaptuota pagal V. De Giorgis, P. Veggiotti [25])

GLUT1 pernasos baltymo stokos sindromui biidinga
sumazéjusi laktaty koncentracija likvore, t. y. mazesné nei
1,4 mmol/l. Laktaty koncentracija likvore, esant GLUT1
pernaso baltymo stokai, niekada nebtina padidéjusi, nes
neuronai naudoja laktatus kaip alternatyvy energijos Salti-
nj hipoglikemijos salygomis [11].

Taip pat rekomenduojama tyrimams nenaudoti likvo-
ro, imto i$ ventrikuloperitoninio Sunto, nes hipoglikorachi-
ja dél likvoro stazés randama daznai, net ir sveikam pa-
cientui [19]. Tac¢iau GLUT1 pernasos baltymo stokos sin-
dromas néra vienintelé hipoglikorachijos priezastis. Antri-
ne hipoglikorachija galima rasti, jei bus [20, 21]:
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« Uzsitese traukuliai ir epilepsiné buklé
« Mitochondrinés ligos

+ Meningitas

+ Hipoglikeminés buklés

+ Subarachnoidinis kraujavimas

+ Smegeny dangaly karcinomatozé.

2.2. Molekuliniai genetiniai tyrimai

SLC2A1 geno mutacijos randamos 70-80 % pacienty su
hipoglikorachija. Jei mutacija nerandama, bet yra hipogli-
korachija, atmetus kitas hipoglikorachijos priezastis, reko-
menduojama pradéti gydyma ketogenine dieta. Siuo atveju



Gliukozés pernasos baltymo (GLUT1) stokos sindromas

Ketogeniné dieta

|
| | 1
41 31 Modifikuota
Atkinsono dieta
Kadikiai @) Kadikiai
Mokyklinio
amziaus vaikai
Ikimokyklinio .
amziaus vaikai Jaunuoliai
Suauge
—1 Mokyklinio .
amziaus vaikai
Jaunuoliai ‘
Suauge .

. sunki klinikiné forma (klasikinis fenotipas)

lengva klinikiné forma (neklasikinis fenotipas ar vélyvos pradzios eiga)

2 pav. Ketogeninés dietos schema (adaptuota pagal V. De Giorgis, P. Veggiotti [25])

4:1 - klasikiné ketogeniné dieta, 4 g lipidy ir 1 g angliavandeniy
3:1 - klasikiné ketogeniné dieta, 3 g lipidy ir 1 g angliavandeniy

Modifikuota Atkinsono dieta - 10 % angliavandeniy (suaugusiesiems - 15 %), 30 % baltymy, 60 % riebaly.

diagnoze pagrindzia geras atsakas i gydyma ketogenine
dieta.

2.3. 3-O-metilgliukozés (3-OMG) kiekio nustatymas
eritrocituose

GLUT1 pernaSos baltymas ekspresuojamas ir eritrocituo-
se, todél sumazéjes 3-O-metilgliukozeés (3-OMG) kiekis
< 60 % patvirtina GLUT1 pernasos baltymo stokos sindro-
mo diagnoze. J. Klepper ir bendraautoriy klinikiniy atvejy
apzvalgoje, kurioje buvo lyginami 22 pacientai su diagno-
zuotu GLUT1 pernasos baltymo stokos sindromu ir
70 kontrolinés grupés pacienty, nustatyta, kad vidutinis
3-OMG kiekis serganciyjy populiacijoje yra 44 % (ribos -
26-56 %). Sio tyrimo specifiskumas - 97 %, jautrumas -
86 %, taciau tai sunkiai prieinamas ir praktikoje retai nau-
dojamas diagnostikos metodas [22].

2.4. Pozitrony emisijos tomografijos tyrimas (PET)

Pozitrony emisijos tomografijos (PET) tyrima atlikus
14 pacienty su klasikiniu fenotipu, rastas difuziskai suma-

Zéjes gliukozés kiekis Zievéje, rySkiau smilkininiuose re-
gionuose ir gumbure (lot. thalamus), maziau - pamato
branduoliuose. Pokyciai PET atsiranda kudikystéje irislie-
ka pacientui suaugus, nepaisant gydymo ketogenine dieta
[23]. Taciau nerasta PET jautrumo ir specifiSkumo
GLUT]1 pernasos baltymo stokos sindromo diagnostikai
[24].

Kliniskai jtarus GLUT1 pernasos baltymo stokos sin-
droma, rekomenduojama diagnostikos schema 1 paveiks-
le.

3. Gydymas

Badavimo metu, gliukozés atsargos smegenyse yra sunau-
dojamos labai greitai. Smegenys negali panaudoti amino-
rugsciy kaip energijos Saltinio, todél naudojami ketonai.
Ketonai susidaro kepenyse oksiduojantis riebaly rugstims
ir pereina kraujo-smegeny barjera palengvintos pernasos
budu per monokarboksilazés transporteri 1 (MCT1). K-
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dikiy ir mazy vaiky organizme $ie procesai vyksta
3-4 kartus grei¢iau nei suaugusiy. Todél gydymui buvo
pasiiilyta ketogeniné dieta. Skiriami keli jos variantai
[25]:

+ Klasikiné ketogeniné dieta
» 4:1 (3:1), baltymai ribojami iki 1 mg/kg per para,
bendras kalorijy kiekis ir skys¢iai ribojami iki 85 %
rekomenduojamos amziaus normos.

+ Modifikuota Atkinsono dieta

» 10 % angliavandeniy (suaugusiesiems - 15 %),
30 % baltymy, 60 % riebaly, neribojant gaunamo
kalorijy ir skysciy kiekio.

+ Mazo glikeminio indekso dieta - ribojamas tik kai
kuriy produkty vartojimas, tac¢iau gydymui nenaudoja-
ma.

Atsakas | gydyma ketogenine dieta matomas greitai.
A. W. Pong su bendraautoriais apraseé, kad ketogenine die-
ta buvo gydyta 82 % pacienty ir 67 % is jy traukuliai iSny-
ko. 83 % pacienty traukuliai iSnyko vien gydant ketogeni-
ne dieta, nutraukus gydyma VNE. 68,2 % pacienty trauku-
liai iSnyko per 1 savaite, 75,6 % pacienty - per 1 ménesi
[12]. Judesiy sutrikimy (choréja, distonija, ataksija) taip
pat gali sumazéti gydant ketogenine dieta [11, 26, 27].
W. G. Leen ir bendraautoriai nurodo, kad kognityviniy
funkcijy pageréjimas, gydant ketogenine dieta, pastebétas
51 % pacienty su klasikiniu fenotipu ir 29 % pacienty su
neklasikiniu fenotipu [11].

Gydyti ketogenine dieta reikéty pradéti kuo anksciau.
Irodyta, kad pacienty kognityviné iSeitis geresné, jei gydy-
mas pradedamas per pirmuosius gyvenimo metus [25]. Re-
komenduojama ketogening dieta jvesti greitai, per
24-48 val. [28]. Literatiiros duomenimis, 75 % pacienty
ketogening dieta laiko efektyvia ir 50 % pacienty ja tole-
ruoja [25]. Jei dieta neefektyvi, gydyma rekomenduojama
nutraukti per 4-6 sav. Ketozé monitoruojama pagal pa-
siekta ketony koncentracija Slapime [28]. Néra vienareiks-
miy duomeny, nurodancéiy, kaip ilgai reikéty testi ketoge-
ning dieta. Kai kuriy autoriy duomenimis, jei dieta efektyvi
ar patvirtinta GLUT1 pernasos baltymo stoka, dieta reikeé-
ty testi iki suaugusio amziaus ar netgi visa gyvenima [28].
Rekomenduojamas dietos tipas, priklausomai nuo kliniki-
nés israiskos sunkumo ir paciento amziaus, pateiktas 2 pa-
veiksle.

Patvirtinus ar jtariant GLUT1 pernasos baltymo stokos
sindroma, reikéty vengti kofeino, fenobarbitalio, diazepa-
mo, chloralio hidrato, tricikliy antidepresanty, nes Sios me-
dziagos slopina GLUT1 pernasos baltyma [9]. Valproinés
rugsties preparatai 60 % selektyviai sumazina GLUT1 per-
nasos baltymo aktyvuma, neveikdami kity pernasos balty-
my [29], taip pat slopina riebiyjy riigs¢iy oksidacija [6], to-
dél siais vaistais gydyti nerekomenduojama. Alfa-linoliné
rugstis yra antioksidantas, kuris neutralizuoja laisvuosius
radikalus, o lasteliy kultiiroje palengvina gliukozés perna-
$a per GLUT4 baltyma [30], taciau truksta duomeny, iro-
danciy Sio preparato veiksminguma in vivo. Tesiant keto-
gening dieta, kartu rekomenduojama skirti karniting
50 mg/kg/para, kuris yra reikalingas riebiyjy rigs¢iy meta-
bolizmui [31].
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4. Pacienty stebéjimas

Tikslus tokiy pacienty stebéjimo protokolas néra sudary-
tas. Pagal 2011 m. Italijos sutarima, EEG ir neurologinés
buklés vertinimas turéty biti atliekamas 5 kartus per pir-
mus metus (1, 3, 6,9, 12 mén. amziuje), véliau 1 karta per
metus turéty buti atlieckamas neurologinés buklés ir kogni-
tyviniy funkcijy vertinimas ir kraujo tyrimai [32]. Pacien-
tams, kurie ilgai gydomi ketogenine dieta, reikéty regulia-
riai matuoti Gigj ir stebéti dél aterosklerozés iSsivystymo
[19].

5. Zinuté klinikinei praktikai

« Klasikiniam fenotipui biidinga epilepsija, raidos su-
trikimas, antriné mikrocefalija, judesiy sutrikimai.

+ Neklasikiniam fenotipui budingi kognityviniy funk-
cijy, judesiy sutrikimai be epilepsijos ir neepilepsiniai pa-
roksizmai, kuriuos provokuoja infekcijos, fizinis krivis,
badavimas.

- Esant klinikai su neaiskiais epizodiniais neurologi-
niais simptomais, neklasikinis ir vélyvos pradzios fenoti-
pai daznai lieka neatpazinti.

+ Visiems fenotipams yra budinga hipoglikorachija.

+ Esant neaiskiai epizodinei neurologinei simptomati-
kai, rekomenduojama atlikti liumbaling punkcija.

- Ketogeniné dieta yra terapijos pagrindas.

KLINIKINIO ATVEJO APRASYMAS

Pacienté 12 mety 8 ménesiy mergaité. Gimusi i§ pirmo
normalaus néstumo ir gimdymo. I§ anamnezés yra Zinoma,
kad pacientés raida naujagimystés ir ankstyvuoju vaikys-
tés laikotarpiu atitiko amziy ir tik véliau, prasidéjus epilep-
sijos priepuoliams ir judesiy sutrikimams, progresavo kog-
nityviniy funkcijy ir elgesio bei emocijy sutrikimai. Gal-
vos apimtis atitiko 50 procentile. Seimoje serganciy epi-
lepsija, judesiy sutrikimais, raidos surikimais néra Zinoma.

4 mety 6 ménesiy amziaus pacienté buvo hospitalizuo-
ta istirti dél paroksizminiy judesiy sutrikimy: Gimiai prasi-
déjusiy nevalingy choréjiniy-distoniniy kojy judesiy (daz-
niau desinés kojos). Dél judesiy buvo pakitusi mergaités
eisena: nestabili, pédas staté sukiodama, protarpiais klup-
telédavo, gritdavo ant grindy. Sédint ar gulint kojos nuo-
lat trik¢iodavo. Epizody metu samoné islikdavo. IS pra-
dziy epizodai buvo reti, tac¢iau véliau padaznéjo iki
3-4 karty per dieng ir trukdavo nuo keliy minuciy iki keliy
valandy.

5 m. amziuje po persirgto tonzilito jvyko pirmas gene-
ralizuoty toniniy kloniniy traukuliy epizodas. Nuo 6 m.
amziaus atsirado absansy tipo priepuoliai. Atlikus budru-
mo ir miego EEG, registruoti pikas-létoji banga komplek-
sai 3 Hz daznio, atliktas galvos smegeny MRT - be patolo-
giniy poky¢iy. Pacienté buvo tirta dél metaboliniy ligy: rie-
baly riigsc¢iy oksidacijos defekty, aminoacidurijy, organo-
acidurijy, angliavandeniy ir puriny bei pirimidiny apykai-
tos defekty, atlikta kariotipo analizé, taciau patologiniy pa-
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3 pav. Rutininéje budrumo EEG matomi trumpi 3Hz pikas-létoji banga iSkraiviai, iSprovokuoti fotostimuliacijos metu (20 Hz).

kitimy nerasta. Todél buvo diagnozuota idiopatiné genera-
lizuota epilepsija ir judesiy sutrikimai, skirtas gydymas
valproinés riigsties preparatais, kurie pablogino biikle, nes
kartojosi ir judesiy sutrikimai, ir absansy tipo priepuoliai,
prasidéjo daugkartinis vémimas. Gydymas buvo nutrauk-
tas. Véliau epilepsijos priepuoliai buvo kupiruoti etosukci-
midu, o paroksizminiai judesiy sutrikimai - okskarbazepi-
nu.

8 mety 4 ménesiy amziuje, po persirgtos virusinés
kvépavimo taky infekcijos, judesiy sutrikimo epizodai
padaznéjo iki 3-4 karty per diena, trukdavo iki 30 minu-
¢iy. Okskarbazepinas buvo pakeistas | karbamazepina.
Suzinota, kad patiméjimus provokuoja fizinis kravis, in-
fekcijos ir badavimas. Persirgus infekcija, judesiy sutriki-
mai nuolat daznédavo ir uzsitgsdavo iki 30 min. ar net iki
2 valandy.

Atliekant miego EEG, buvo epizodiskai registruojami
generalizuoti pikas-1étoji banga 3 Hz kompleksai (3 pav.).

Pacienté nuolat konsultuota psichologo. Atlikus raidos
vertinima DISC metodika, rasta, kad mergaités raida vé-
luojanti, budingas démesio koncentracijos sutrikimas, dé-
mesio nepastovumas, hiperkinetinio pobudzio elgesys.
12 m. amziuje atliktas intelekto vertinimas Wechslerio me-
todika: verbalinis IQ - 73 balai, neverbalinis IQ - 76 balai.

Esant gydymui atspariems choréjos tipo judesiy sutri-
kimams ir iSsiaiSkinus provokatorius (infekcija, fizinis
kravis, badavimas), buvo jtartas GLUT1 pernasos baltymo
stokos sindromas. Atlikus lumbaling punkcija, rasta hi-
poglikorachija (gliukozés koncentracija likvore sumazéju-
si iki 2,5 mmol/l, norma - 2,78-3,89 mmol/l). Gliukozés

koncentracija kraujo plazmoje atitiko norma - 5,1 mmol/l.
Likvoro ir kraujo plazmos gliukozés koncentracijy santy-
kis - 0,49 (norma - > 0,6). Sie pakitimai yra biidingi vély-
vos pradzios GLUT1 pernasos baltymo stokos sindromui,
todél diagnozei patvirtinti paimtas kraujas nustatyti
SLC2A1 geno mutacija. Gydymui skirta ketogeniné dieta.
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GLUCOSE TRANSPORTER (GLUT1) DEFICIENCY
SYNDROME

Summary

Glucose transporter deficiency syndrome (GLUT1) was first de-
scribed by neuropediatrisian De Vivo etal in 1991. It is caused by
a mutation in SLC2A1 gene. GLUT1 transporter deficiency im-
pairs the transport of the glucose molecules through the blood-
brain barrier in the central nervous system. GLUT1 transporter
deficiency syndrome has a broad spectrum of clinical features.
Patients with classical phenotype present with epileptic ence-
phalopathy, developmental delay, acquired microcephaly, and
movement disorders while patients with non-classical phenotype
present with cognitive deficit and paroxysmal non-epileptic epi-
sodes. Classical phenotype can be of early onset, which means
that clinical features appear before 2 years of age, and late onset,
if clinical features appear later. The diagnosis of GLUT1 trans-
porter deficiency syndrome can be confirmed if hypo-
glycorrhachia (a low glucose level in the cerebrospinal fluid) is
identified after lumbar puncture and SLC2A1 gene mutation is
determined. Treatment with a ketogenic diet improves seizures,
movement disorders, and cognitive impairment.

Keywords: epilepsy, movement disorder, encephalopathy,
hypoglycorrhachia, ketogenic diet.

Gauta:
201503 11

Priimta spaudai:
201504 01



