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ÁVADAS

Gliu ko zës per ëji mà per ka pi lia rø memb ra nas sme ge ny se
vyk do bal ty mai, dar va di na mi gliu ko zës per na ðos bal ty -
mais (angl. glu cose trans port ers, GLUT). Þmo gaus or ga -
niz me yra 14 bal ty mø, ku rie pa leng vi na gliu ko zës ir ki tø
me dþia gø per na ðà per memb ra nas. Ðie bal ty mai pa gal bio -
che mi næ struk tû rà yra skirs to mi á tris kla ses: 1 kla sei pri -
klau so gliu ko zës per na ðos bal ty mo (GLUT) 1–4 ir 14 bal -
ty mai; 2 kla sei – GLUT 5, 7, 9, 11 bal ty mai, 3 kla sei –
GLUT 6, 8, 10, 12 bal ty mai ir H+ mio-ino si to lio kot rans -
por te ris (HMIT) [1]. Vi sus ðiuos bal ty mus ko duo ja SLC2
ge nas. Ge nas yra pir mos chro mo so mos trum pa ja me pe ty je 
ir ko duo ja bal ty mà ið 492 ami no rûgð èiø dvy li kai per ne ðë -
jø [1]. Au di niuo se ðie bal ty mai at lie ka skir tin gas funk ci -
jas.

GLUT1 ir GLUT3 bal ty mai yra pa grin di niai gliu ko zës
per na ðos bal ty mai per krau jo-sme ge nø bar je rà. GLUT1
per na ðos bal ty mo sto kos sin dro mà pir mà kar tà 1991 m. ap -
ra ðë Niu jor ko neu ro pe diat ras De Vi vo ir kt. Trûks tant ðio
gliu ko zës per na ðos bal ty mo, at si ran da ener gi jos de fi ci tas
sme ge ny se. Li te ra tû ro je pub li kuo ta apie 300 ðio sin dro mo
kli ni ki niø at ve jø [2]. GLUT1 per na ðos bal ty mo sto kà le -

mia SLC2A1 ge no mu ta ci ja. Þi no ma dau giau kaip
150 SLC2A1 ge no mu ta ci jø. Daþ niau siai jos bû na spo ra di -
nës ar per duo da mos au to so mi niu do mi nan ti niu [3, 4] ir au -
to so mi niu re ce sy vi niu [5] bû dais. Kei èian èios pras mæ
(angl. misens) mu ta ci jos su tin ka mos 40 % pa cien tø [6] ir
daþ niau siai le mia ðvel nø fe no ti pà, ta èiau ryð kiø ge no ti po-
 fe no ti po ko re lia ci jø ne nu sta ty ta. Jei gu bal ty mo per ne ðë jo
funk ci ja yra su ma þë ju si iki 25–35 %, bû din gi leng vi kli ni -
ki niai simp to mai. Bal ty mo funk ci jos su ma þë ji mas iki
40–75 % le mia sun kià kli ni ki næ li gos ei gà [7, 8]. Jei bal ty -
mas làs te liø memb ra no se ne eksp re suo ja mas, ið tin ka le ta li
ið ei tis vai siaus lai ko tar piu [9, 10].

1. Kli ni ki niai po þy miai

GLUT1 per na ðos bal ty mo sto kos sin dro mui bû din ga di de -
lë kli ni ki niø po þy miø ávai ro vë. Li gai bû din gi po þy miai yra 
skirs to mi á du fe no ti pus – kla si ki ná, ku ris yra daþ nes nis ir
su tin ka mas 84 % at ve jø, ir ne kla si ki ná fe no ti pà, ku ris su da -
ro 15 % vi sø at ve jø [11].

1.1. Kla si ki nis fe no ti pas

Kla si ki nis fe no ti pas ga li bû ti anks ty vos pra dþios, kai kli ni -
ka ma ni fes tuo ja iki 2 m. am þiaus, ir vë ly vos pra dþios, kai
kli ni ki niai po þy miai ið ryð kë ja vë les nia me nei 2 m. am þiu -
je. Anks ty vos pra dþios ei ga yra daþ nes në ir bû din ga 65 %
pa cien tø, tuo tar pu vë ly vos pra dþios ei ga su tin ka ma ge ro -
kai re èiau – 18 % pa cien tø. Kla si ki niam fe no ti pui bû din ga: 
epi lep si ja, en ce fa lo pa ti ja, rai dos su tri ki mas, ant ri në mik -
ro ce fa li ja, ju de siø su tri ki mai [11].
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Santrauka. Gliu ko zës per na ðos bal ty mo (angl. glu cose trans porter de fi ciency sindrome,
GLUT1) sto kos sin dro mà pir mà kar tà 1991 m. ap ra ðë Niu jor ko neu ro pe diat ras De Vi vo su
ben dra au to riais. Dël GLUT1 bal ty mo sto kos su trin ka gliu ko zës per na ða per krau jo-sme ge nø 
bar je rà cen tri në je ner vø sis te mo je. Bal ty mo sto kà le mia SLC2A1 ge no mu ta ci ja. Mu ta ci jos
SLC2A1 ge ne, ku ris ko duo ja GLUT1 per na ðos bal ty mà ir nu le mia ener gi jos de fi ci tà sme ge -
ny se bei kli ni ki niø po þy miø ávai ro væ. Kli ni ki niai po þy miai skirs to mi á du fe no ti pus: 1) kla si -
ki ná, ku riam bû din ga epi lep si ja, en ce fa lo pa ti ja, rai dos su tri ki mas, ant ri në mik ro ce fa li ja, ju -
de siø su tri ki mai, 2) ne kla si ki ná, ku ris pa si reið kia pa rok siz mi niais ju de siø ir kog ni ty vi niø
funk ci jø su tri ki mais. Kla si ki nis fe no ti pas ga li bû ti anks ty vos pra dþios, kai kli ni ki niai po þy -
miai at si ran da iki 2 m. am þiaus, ir vë ly vos pra dþios, kai kli ni ki niai po þy miai ið ryð kë ja vë les -
nia me nei 2 m. am þiu je. GLUT1 per na ðos bal ty mo sto kos sin dro mas diag no zuo ja mas at li kus 
lum ba li næ punk ci jà ir ra dus hi pog li ko ra chi jà bei nu sta èius SLC2A1 ge no mu ta ci jà. Gy dy -
mas ke to ge ni ne die ta efek ty viai vei kia epi lep si jos prie puo lius ir ju de siø su tri ki mus bei kog -
ni ty vi nes funk ci jas.

Rak ta þo dþiai: epi lep si ja, en ce fa lo pa ti ja, ju de siø su tri ki mai, hi pog li ko ra chi ja, ke to ge ni në
die ta.
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Epi lep si jos prie puo liai ga li pra si dë ti kû di kys të je ar
anks ty vo je vai kys të je. Kû di kys të je pra si dë ju siai epi lep si -
jai bû din gi miok lo ni niai prie puo liai su akiø uþ ver ti mu,
gal vos link te lë ji mu, ve ge ta ci në mis re ak ci jo mis (blyð ku -
mas), hi po to ni ja. Elek tro en ce fa log ra mo je (EEG) re gist -
ruo ja mi dau gia þi di ni niai pi kai [11]. A.W. Pong su ben dra -
au to riais at lik ta me kli ni ki nia me ty ri me su 87 pa cien tais
nu ro do ma, kad 90 % pa cien tø epi lep si ja pra si dë jo 8 mën.
am þiu je. Daþ niau si bu vo ge ne ra li zuo ti to ni niai-klo ni niai
prie puo liai – 53 % pa cien tø, ab san sai – 49 %, þi di ni niai
kom plek si niai – 47 %, miok lo ni jos – 27 %, as ta ti niai prie -
puo liai – 26 %, to ni niai prie puo liai – 12 %, pa pras tie ji þi di -
ni niai prie puo liai – 3 % pa cien tø [12]. Nu sta ty ta, kad 12 %
pa cien tø, ku riems diag no zuo ta anks ty vos pra dþios ab san -
sø epi lep si ja (iki 4 m. am þiaus), vë liau diag no zuo tas gliu -
ko zës per na ðos bal ty mo GLUT1 sto kos sin dro mas [13].

Vai kys të je pra si dë ju siai epi lep si jai bû din ges ni miok -
lo ni niai-as ta ti niai prie puo liai, o EEG re gist ruo ja mos ge ne -
ra li zuo tos 3–4 Hz pi kas-ban ga kom plek sø ið kro vos. Epi -
lep si ja bû din ga 90 % pa cien tø, trau ku liai daþ niau siai yra
at spa rûs gy dy mui vais tais nuo epi lep si jos (VNE) [6]. Tik
8 % pa cien tø pa vyks ta ku pi ruo ti epi lep si jos prie puo lius
vien tik VNE [12].

Per na ðos bal ty mo sto kos (GLUT1) sin dro mui bû din ga, 
kad ba da vi mo me tu EEG re gist ruo ja mas lë tas rit mas ir ge -
ne ra li zuo ti 2,5–4 Hz epi lep si niai ið krû viai. Pa ste bë ta, kad
ðie po ky èiai re a guo ja á in tra ve ni ná gliu ko zës sky ri mà EEG
re gist ra vi mo me tu. Y. Ito ir ben dra au to riai ið kë lë hi po te zæ,
kad gliu ko zës po vei kis EEG re gist ra vi mo me tu ga li bû ti
ma to mas pa cien tams su leng vu fe no ti pu, kai GLUT1 bal -
ty mo funk ci ja yra ne daug su tri ku si, skir tin gai nei pa cien -
tams su sun kiu fe no ti pu, kai bal ty mo funk ci ja yra la bai su -
ma þë ju si, ir pa di dë ju si gliu ko zës kon cen tra ci ja krau jy je
ne bû ti nai pa di di na gliu ko zës per na ðà per krau jo-sme ge nø
bar je rà [14].

Kog ni ty vi niø funk ci jø su tri ki mas svy ruo ja nuo leng vo
iki sun kaus. W.G. Le en su ben dra au to riais, ið ana li za væ
36 pa cien tø kog ni ty vi nes funk ci jas, nu ro dë, kad 36 % pa -
cien tø tu rë jo leng và, 44 % – vi du ti ná, 17 % – sun kø su tri ki -
mà [11]. Daþ niau si bu vo: kal bos rai dos su tri ki mas, di sar -
tri ja, mo ky mo si sun ku mai. Ap ra ðy ti pa vie niai at ve jai:
dep re si jos, el ge sio su tri ki mø, dë me sio kon cen tra ci jos ir
hi pe rak ty vu mo sin dro mo.

Daþ niau siai ap ra ðo mi ju de siø su tri ki mai: pro gre suo -
jan ti spas ti në pa rap le gi ja, dis to ni ja, cho rë ja ir atak si ja. Ju -
de siø su tri ki mai ga li bû ti nuo la ti niai, pa rok siz mi niai ar
fliuk tuo jan tys. Juos pro vo kuo ja ba da vi mas, in fek ci ja, ne -
ri mas ir fi zi nis krû vis. R. Pons su ben dra au to riais kli ni ki -
niø at ve jø ana li zë je ap ra ðë, kad atak si ja su (be) spas tið ku -
mu bu vo daþ niau sias ju de siø su tri ki mas, bû din gas 89 %
pa cien tø, o ga lû niø dis to ni jos – 86 %, cho rë ja – 75 %, in -
ten si nis tre mo ras – 70 %, ne epi lep si niai pa rok siz mai –
28 %, dis prak si ja – 21 %, miok lo ni jos – 16 % [15].

Vë ly vos pra dþios kli ni ki nei ei gai bû din gi ati pi niai,
anks ti pra si dë jæ ab san sai ir miok lo ni jos, ku rie daþ nai yra
at spa rûs me di ka men ti niam gy dy mui VNE. Ei se nos su tri -
ki mai kin ta ir yra pro vo kuo ja mi fi zi nio krû vio, ba da vi mo,
taip pat bû din gas leng vo laips nio kog ni ty vi niø funk ci jø

su tri ki mas. G. Anand ir ben dra au to riø ap þval go je ap ra ðy ti
5 pa cien tai, ku riems bu vo diag no zuo tas vë ly vos pra dþios
GLUT1 per na ðos bal ty mo sto kos sin dro mas: 3 ið ðiø pa -
cien tø pa si reið kë VNE at spa rûs ab san sai su miok lo ni jo -
mis, vie nam pa cien tui ab san sus pa vy ko ku pi ruo ti val proi -
nës rûgð ties pre pa ra tais, 3 pa cien tams bu vo dis to ni ja, ku rià 
pro vo ka vo fi zi nis krû vis. Leng vas kog ni ty vi niø funk ci jø
su tri ki mas ir mo ky mo si sun ku mai bu vo bû din gi 3 ið 4 mo -
kyk li nio am þiaus pa cien tø. Në vie nam pa cien tui ne ras ta
mik ro ce fa li ja. 4 ið 5 pa cien tø kli ni ki niai po þy miai at si ra do
2–3 m. am þiu je, 4 pa cien tams pa siek ta simp to mø kon tro lë
gy dant ke to ge ni ne die ta, o vie nam pa cien tui, gy dant ke to -
ge ni ne die ta, efek to ne gau ta, ta èiau ati pi nius ab san sus ir
ei se nos su tri ki mus pa vy ko ko re guo ti la mot ri gi nu [16].

1.2. Ne kla si ki nis fe no ti pas

Bû din gi kog ni ty vi niø funk ci jø, ju de siø su tri ki mai be epi -
lep si jos ir ne epi lep si niai pa rok siz mai. Ne epi lep si niams
pa rok siz mams pri ski ria mas pe ri odi nis sil pnu mas, pa si kar -
to jan tys gal vos skaus mai, mie go su tri ki mai [11, 15]. Ðie
epi zo dai daþ niau siai yra trum pi, bet ga li uþ si tæs ti die no mis
[15]. Taip pat bû din gas vë mi mas, kon fu zi ja, le tar gi ja,
som no len ci ja, dis fo ni ja. Ðiuos epi zo dus pro vo kuo ja ba da -
vi mas, fi zi nis krû vis, stre sas, feb ri lus karð èia vi mas. Kar -
tais pro vo kuo jan èio veiks nio nu sta ty ti ne pa vyks ta [6].

Ka dan gi GLUT1 per na ðos bal ty mas eks pre suo ja mas ir
erit ro ci tuo se, esant ðio bal ty mo sto kai ini ci juo ja mas ka ti -
jo nø nuo të kis per làs te liø memb ra nà, erit ro ci tai tam pa ne -
sta bi lûs, to dël ávyks ta he mo li zë. Li te ra tû ro je ap ra ðo ma,
kad ðiam sin dro mui yra bû din ga ir he mo li zi në ane mi ja [17, 
18].

2. Diag nos ti ka

2.1. Lum ba li në punk ci ja

Lum ba li në punk ci ja at lie ka ma po 4–6 val. ba da vi mo, gliu -
ko zë krau jy je ima ma prieð lum ba li næ punk ci jà, kad bû tø ið -
veng ta stre si nës hi per gli ke mi jos. Bû din gas ra di nys – hi -
pog li ko ra chi ja (su ma þë ju si gliu ko zës kon cen tra ci ja lik vo -
re). Nor ma li gliu ko zës kon cen tra ci ja lik vo re –
2,78–3,89 mmol/l, esant GLUT1 per na ðo bal ty mo sto kai,
gliu ko zës kon cen tra ci ja lik vo re su ma þë ja iki 2,2 mmol/l.
Ta èiau ne ras ta ko re lia ci jos tarp hi pog li ko ra chi jos laips nio
ir kli ni ki niø po þy miø sun ku mo [11].

Ki tas diag nos ti nis po þy mis – su ma þë jæs lik vo ro ir
krau jo plaz mos gliu ko zës san ty kis. Svei kø þmo niø ðio san -
ty kio ver të yra > 0,6, o esant GLUT1 per na ðos bal ty mo sto -
kai ði reikð më su ma þë ja iki 0,33–0,37. Ta èiau esant vë ly -
vos pra dþios GLUT1 per na ðos bal ty mo sto kai, lik vo ro ir
krau jo plaz mos gliu ko zës san ty kis ga li ne daug pa kis ti ir
siek ti 0,59. Esant anks ty vos pra dþios kli ni ki nei ei gai, 90 % 
at ve jø lik vo ro ir krau jo plaz mos gliu ko zës san ty kis yra
ma þes nis nei 0,37. W. G. Le en su ben dra au to riais áro dë
bio che mi niø ty ri mø reikð miø ry ðá su sin dro mo kli ni ki ne ið -
raið ka: pa cien tø su anks ty vos pra dþios fe no ti pu lik vo ro ir
krau jo plaz mos gliu ko zës san ty kis 0,35, tuo tar pu vë ly vos
pra dþios ir ne kla si ki niam fe no ti pui bû din ga reikð më 0,41
[11].
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GLUT1 per na ðos bal ty mo sto kos sin dro mui bû din ga
su ma þë ju si lak ta tø kon cen tra ci ja lik vo re, t. y. ma þes në nei
1,4 mmol/l. Lak ta tø kon cen tra ci ja lik vo re, esant GLUT1
per na ðo bal ty mo sto kai, nie ka da ne bû na pa di dë ju si, nes
neu ro nai nau do ja lak ta tus kaip al ter na ty vø ener gi jos ðal ti -
ná hi pog li ke mi jos sà ly go mis [11].

Taip pat re ko men duo ja ma ty ri mams ne nau do ti lik vo -
ro, im to ið ven tri ku lo pe ri to ni nio ðun to, nes hi pog li ko ra chi -
ja dël lik vo ro sta zës ran da ma daþ nai, net ir svei kam pa -
cien tui [19]. Ta èiau GLUT1 per na ðos bal ty mo sto kos sin -
dro mas në ra vie nin te lë hi pog li ko ra chi jos prie þas tis. Ant ri -
næ hi pog li ko ra chi jà ga li ma ras ti, jei bus [20, 21]:

• Uþ si tæ sæ trau ku liai ir epi lep si në bûk lë
• Mi to chon dri nës li gos
• Me nin gi tas
• Hi pog li ke mi nës bûk lës
• Su ba rach noi di nis krau ja vi mas
• Sme ge nø dan ga lø kar ci no ma to zë.

2.2. Mo le ku li niai ge ne ti niai ty ri mai

SLC2A1 ge no mu ta ci jos ran da mos 70–80 % pa cien tø su
hi pog li ko ra chi ja. Jei mu ta ci ja ne ran da ma, bet yra hi pog li -
ko ra chi ja, at me tus ki tas hi pog li ko ra chi jos prie þas tis, re ko -
men duo ja ma pra dë ti gy dy mà ke to ge ni ne die ta. Ðiuo at ve ju 
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diag no zæ pa grin dþia ge ras at sa kas á gy dy mà ke to ge ni ne
die ta.

2.3. 3-O-me til gliu ko zës (3-OMG) kie kio nu sta ty mas
erit ro ci tuo se

GLUT1 per na ðos bal ty mas eks pre suo ja mas ir erit ro ci tuo -
se, to dël su ma þë jæs 3-O-me til gliu ko zës (3-OMG) kie kis
< 60 % pa tvir ti na GLUT1 per na ðos bal ty mo sto kos sin dro -
mo diag no zæ. J. Klep per ir ben dra au to riø kli ni ki niø at ve jø
ap þval go je, ku rio je bu vo ly gi na mi 22 pa cien tai su diag no -
zuo tu GLUT1 per na ðos bal ty mo sto kos sin dro mu ir
70 kon tro li nës gru pës pa cien tø, nu sta ty ta, kad vi du ti nis
3-OMG kie kis ser gan èiø jø po pu lia ci jo je yra 44 % (ri bos –
26–56 %). Ðio ty ri mo spe ci fið ku mas – 97 %, jaut ru mas –
86 %, ta èiau tai sun kiai pri ei na mas ir prak ti ko je re tai nau -
do ja mas diag nos ti kos me to das [22].

2.4. Po zit ro nø emi si jos to mog ra fi jos ty ri mas (PET)

Po zit ro nø emi si jos to mog ra fi jos (PET) ty ri mà at li kus
14 pa cien tø su kla si ki niu fe no ti pu, ras tas di fu zið kai su ma -

þë jæs gliu ko zës kie kis þie vë je, ryð kiau smil ki ni niuo se re -
gio nuo se ir gum bu re (lot. thalamus), ma þiau – pa ma to
bran duo liuo se. Po ky èiai PET at si ran da kû di kys të je ir ið lie -
ka pa cien tui su au gus, ne pai sant gy dy mo ke to ge ni ne die ta
[23]. Ta èiau ne ras ta PET jaut ru mo ir spe ci fið ku mo
GLUT1 per na ðos bal ty mo sto kos sin dro mo diag nos ti kai
[24].

Kli nið kai áta rus GLUT1 per na ðos bal ty mo sto kos sin -
dro mà, re ko men duo ja ma diag nos ti kos sche ma 1 pa veiks -
le.

3. Gydymas

Ba da vi mo me tu, gliu ko zës at sar gos sme ge ny se yra su nau -
do ja mos la bai grei tai. Sme ge nys ne ga li pa nau do ti ami no -
rûgð èiø kaip ener gi jos ðal ti nio, to dël nau do ja mi ke to nai.
Ke to nai su si da ro ke pe ny se ok si duo jan tis rie ba lø rûgð tims
ir per ei na krau jo-sme ge nø bar je rà pa leng vin tos per na ðos
bû du per mo no kar bok si la zës trans por te rá 1 (MCT1). Kû -
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2 pav. Ke to ge ni nës die tos sche ma (adap tuo ta pa gal V. De Gior gis, P. Veg giot ti [25])

4:1 – klasikinë ketogeninë dieta, 4 g lipidø ir 1 g angliavandeniø
3:1 – klasikinë ketogeninë dieta, 3 g lipidø ir 1 g angliavandeniø
Modifikuota Atkinsono dieta – 10 % angliavandeniø (suaugusiesiems – 15 %), 30 % baltymø, 60 % riebalø.



di kiø ir ma þø vai kø or ga niz me ðie pro ce sai vyks ta
3–4 kar tus grei èiau nei su au gu siø. To dël gy dy mui bu vo
pa siû ly ta ke to ge ni në die ta. Ski ria mi ke li jos va rian tai
[25]:

• Kla si ki në ke to ge ni në die ta
» 4:1 (3:1), bal ty mai ri bo ja mi iki 1 mg/kg per pa rà,
ben dras ka lo ri jø kie kis ir skys èiai ri bo ja mi iki 85 %
re ko men duo ja mos am þiaus nor mos.

• Mo di fi kuo ta At kin so no die ta
» 10 % an glia van de niø (su au gu sie siems – 15 %),
30 % bal ty mø, 60 % rie ba lø, ne ri bo jant gau na mo
ka lo ri jø ir skys èiø kie kio.

• Ma þo gli ke mi nio in dek so die ta – ri bo ja mas tik kai
ku riø pro duk tø var to ji mas, ta èiau gy dy mui ne nau do ja -
ma.

At sa kas á gy dy mà ke to ge ni ne die ta ma to mas grei tai.
A. W. Pong su ben dra au to riais ap ra ðë, kad ke to ge ni ne die -
ta bu vo gy dy ta 82 % pa cien tø ir 67 % ið jø trau ku liai ið ny -
ko. 83 % pa cien tø trau ku liai ið ny ko vien gy dant ke to ge ni -
ne die ta, nu trau kus gy dy mà VNE. 68,2 % pa cien tø trau ku -
liai ið ny ko per 1 sa vai tæ, 75,6 % pa cien tø – per 1 më ne sá
[12]. Ju de siø su tri ki mø (cho rë ja, dis to ni ja, atak si ja) taip
pat ga li su ma þë ti gy dant ke to ge ni ne die ta [11, 26, 27].
W. G. Le en ir ben dra au to riai nu ro do, kad kog ni ty vi niø
funk ci jø pa ge rë ji mas, gy dant ke to ge ni ne die ta, pa ste bë tas
51 % pa cien tø su kla si ki niu fe no ti pu ir 29 % pa cien tø su
ne kla si ki niu fe no ti pu [11].

Gy dy ti ke to ge ni ne die ta rei kë tø pra dë ti kuo anks èiau.
Áro dy ta, kad pa cien tø kog ni ty vi në ið ei tis ge res në, jei gy dy -
mas pra de da mas per pir muo sius gy ve ni mo me tus [25]. Re -
ko men duo ja ma ke to ge ni næ die tà áves ti grei tai, per
24–48 val. [28]. Li te ra tû ros duo me ni mis, 75 % pa cien tø
ke to ge ni næ die tà lai ko efek ty via ir 50 % pa cien tø jà to le -
ruo ja [25]. Jei die ta ne efek ty vi, gy dy mà re ko men duo ja ma
nu trauk ti per 4–6 sav. Ke to zë mo ni to ruo ja ma pa gal pa -
siek tà ke to nø kon cen tra ci jà ðla pi me [28]. Në ra vie na reikð -
miø duo me nø, nu ro dan èiø, kaip il gai rei kë tø tæs ti ke to ge -
ni næ die tà. Kai ku riø au to riø duo me ni mis, jei die ta efek ty vi 
ar pa tvir tin ta GLUT1 per na ðos bal ty mo sto ka, die tà rei kë -
tø tæs ti iki su au gu sio am þiaus ar net gi vi sà gy ve ni mà [28].
Re ko men duo ja mas die tos ti pas, pri klau so mai nuo kli ni ki -
nës ið raið kos sun ku mo ir pa cien to am þiaus, pa teik tas 2 pa -
veiks le.

Pa tvir ti nus ar áta riant GLUT1 per na ðos bal ty mo sto kos
sin dro mà, rei kë tø veng ti ko fei no, fe no bar bi ta lio, dia ze pa -
mo, chlo ra lio hid ra to, tri cik liø an ti dep re san tø, nes ðios me -
dþia gos slo pi na GLUT1 per na ðos bal ty mà [9]. Val proi nës
rûgð ties pre pa ra tai 60 % se lek ty viai su ma þi na GLUT1 per -
na ðos bal ty mo ak ty vu mà, ne veik da mi ki tø per na ðos bal ty -
mø [29], taip pat slo pi na rie biø jø rûgð èiø ok si da ci jà [6], to -
dël ðiais vais tais gy dy ti ne re ko men duo ja ma. Al fa-li no li në
rûgð tis yra an ti ok si dan tas, ku ris neut ra li zuo ja lais vuo sius
ra di ka lus, o làs te liø kul tû ro je pa leng vi na gliu ko zës per na -
ðà per GLUT4 bal ty mà [30], ta èiau trûks ta duo me nø, áro -
dan èiø ðio pre pa ra to veiks min gu mà in vivo. Tæ siant ke to -
ge ni næ die tà, kar tu re ko men duo ja ma skir ti kar ni ti nà
50 mg/kg/pa rà, ku ris yra rei ka lin gas rie biø jø rûgð èiø me ta -
bo liz mui [31].

4. Pa cien tø ste bë ji mas

Tiks lus to kiø pa cien tø ste bë ji mo pro to ko las në ra su da ry -
tas. Pa gal 2011 m. Ita li jos su ta ri mà, EEG ir neu ro lo gi nës
bûk lës ver ti ni mas tu rë tø bû ti at lie ka mas 5 kar tus per pir -
mus me tus (1, 3, 6, 9, 12 mën. am þiu je), vë liau 1 kar tà per
me tus tu rë tø bû ti at lie ka mas neu ro lo gi nës bûk lës ir kog ni -
ty vi niø funk ci jø ver ti ni mas ir krau jo ty ri mai [32]. Pa cien -
tams, ku rie ilgai gy do mi ke to ge ni ne die ta, rei kë tø re gu lia -
riai ma tuo ti ûgá ir ste bë ti dël ate ro sklerozës ið si vys ty mo
[19].

5. Þi nu të kli ni ki nei prak ti kai

• Kla si ki niam fe no ti pui bû din ga epi lep si ja, rai dos su -
tri ki mas, ant ri në mik ro ce fa li ja, ju de siø su tri ki mai.

• Ne kla si ki niam fe no ti pui bû din gi kog ni ty vi niø funk -
ci jø, ju de siø su tri ki mai be epi lep si jos ir ne epi lep si niai pa -
rok siz mai, ku riuos pro vo kuo ja in fek ci jos, fi zi nis krû vis,
ba da vi mas.

• Esant kli ni kai su ne aið kiais epi zo di niais neu ro lo gi -
niais simp to mais, ne kla si ki nis ir vë ly vos pra dþios fe no ti -
pai daþ nai lie ka ne at pa þin ti.

• Vi siems fe no ti pams yra bû din ga hi pog li ko ra chi ja.
• Esant ne aið kiai epi zo di nei neu ro lo gi nei simp to ma ti -

kai, re ko men duo ja ma at lik ti lium ba li næ punk ci jà.
• Ke to ge ni në die ta yra te ra pi jos pa grin das.

KLINIKINIO ATVEJO APRAÐYMAS

Pa cien të 12 me tø 8 më ne siø mer gai të. Gi mu si ið pir mo
nor ma laus nëð tu mo ir gim dy mo. Ið anam ne zës yra þi no ma, 
kad pa cien tës rai da nau ja gi mys tës ir anks ty vuo ju vai kys -
tës lai ko tar piu ati ti ko am þiø ir tik vë liau, pra si dë jus epi lep -
si jos prie puo liams ir ju de siø su tri ki mams, pro gre sa vo kog -
ni ty vi niø funk ci jø ir el ge sio bei emo ci jø su tri ki mai. Gal -
vos ap im tis ati ti ko 50 pro cen ti læ. Ðei mo je ser gan èiø epi -
lep si ja, ju de siø su tri ki mais, rai dos su ri ki mais në ra þi no ma.

4 me tø 6 më ne siø am þiaus pa cien të bu vo hos pi ta li zuo -
ta ið tir ti dël pa rok siz mi niø ju de siø su tri ki mø: ûmiai pra si -
dë ju siø ne va lin gø cho rë ji niø-dis to ni niø ko jø ju de siø (daþ -
niau de ði nës ko jos). Dël ju de siø bu vo pa ki tu si mer gai tës
ei se na: ne sta bi li, pë das sta të su kio da ma, pro tar piais klup -
te lë da vo, griûda vo ant grin dø. Së dint ar gu lint ko jos nuo -
lat trûk èio da vo. Epi zo dø me tu sà mo në ið lik da vo. Ið pra -
dþiø epi zo dai bu vo re ti, ta èiau vë liau pa daþ në jo iki
3–4 kar tø per die nà ir truk da vo nuo ke liø mi nu èiø iki ke liø
va lan dø.

5 m. am þiu je po per sirg to ton zi li to ávy ko pir mas ge ne -
ra li zuo tø to ni niø klo ni niø trau ku liø epi zo das. Nuo 6 m.
am þiaus at si ra do ab san sø ti po prie puo liai. At li kus bud ru -
mo ir mie go EEG, re gist ruo ti pi kas-lë to ji ban ga kom plek -
sai 3 Hz daþ nio, at lik tas gal vos sme ge nø MRT – be pa to lo -
gi niø po ky èiø. Pa cien të bu vo tir ta dël me ta bo li niø li gø: rie -
ba lø rûgð èiø ok si da ci jos de fek tø, ami no a ci du ri jø, or ga no -
a ci du ri jø, an glia van de niø ir pu ri nø bei pi ri mi di nø apy kai -
tos de fek tø, at lik ta ka rio ti po ana li zë, ta èiau pa to lo gi niø pa -
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ki ti mø ne ras ta. To dël bu vo diag no zuo ta idio pa ti në ge ne ra -
li zuo ta epi lep si ja ir ju de siø su tri ki mai, skir tas gy dy mas
val proi nës rûgð ties pre pa ra tais, ku rie pa blo gi no bûk læ, nes
kar to jo si ir ju de siø su tri ki mai, ir ab san sø ti po prie puo liai,
pra si dë jo daug kar ti nis vë mi mas. Gy dy mas bu vo nu trauk -
tas. Vë liau epi lep si jos prie puo liai bu vo ku pi ruo ti eto suk ci -
mi du, o pa rok siz mi niai ju de siø su tri ki mai – oks kar ba ze pi -
nu.

8 me tø 4 më ne siø am þiu je, po per sirg tos vi ru si nës
kvë pa vi mo ta kø in fek ci jos, ju de siø su tri ki mo epi zo dai
pa daþ në jo iki 3–4 kar tø per die nà, truk da vo iki 30 mi nu -
èiø. Oks kar ba ze pi nas bu vo pa keis tas á kar ba ma ze pi nà.
Su þi no ta, kad pa û më ji mus pro vo kuo ja fi zi nis krû vis, in -
fek ci jos ir ba da vi mas. Per sir gus in fek ci ja, ju de siø su tri ki -
mai nuo lat daþ në da vo ir uþ si tæs da vo iki 30 min. ar net iki
2 va lan dø.

At lie kant mie go EEG, bu vo epi zo dið kai re gist ruo ja mi
ge ne ra li zuo ti pi kas-lë to ji ban ga 3 Hz kom plek sai (3 pav.).

Pa cien të nuo lat kon sul tuo ta psi cho lo go. At li kus rai dos
ver ti ni mà DISC me to di ka, ras ta, kad mer gai tës rai da vë -
luo jan ti, bû din gas dë me sio kon cen tra ci jos su tri ki mas, dë -
me sio ne pa sto vu mas, hi per ki ne ti nio po bû dþio el ge sys.
12 m. am þiu je at lik tas in te lek to ver ti ni mas Wech sle rio me -
to di ka: ver ba li nis IQ – 73 ba lai, ne ver ba li nis IQ – 76 ba lai.

Esant gy dy mui at spa riems cho rë jos ti po ju de siø su tri -
ki mams ir ið si aið ki nus pro vo ka to rius (in fek ci ja, fi zi nis
krû vis, ba da vi mas), bu vo átar tas GLUT1 per na ðos bal ty mo 
sto kos sin dro mas. At li kus lum ba li næ punk ci jà, ras ta hi -
pog li ko ra chi ja (gliu ko zës kon cen tra ci ja lik vo re su ma þë ju -
si iki 2,5 mmol/l, nor ma – 2,78–3,89 mmol/l). Gliu ko zës

kon cen tra ci ja krau jo plaz mo je ati ti ko nor mà – 5,1 mmol/l.
Lik vo ro ir krau jo plaz mos gliu ko zës kon cen tra ci jø san ty -
kis – 0,49 (nor ma – > 0,6). Ðie pa ki ti mai yra bû din gi vë ly -
vos pra dþios GLUT1 per na ðos bal ty mo sto kos sin dro mui,
to dël diag no zei pa tvir tin ti pa im tas krau jas nu sta ty ti
SLC2A1 ge no mu ta ci jà. Gy dy mui skir ta ke to ge ni në die ta.
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GLU COSE TRANS PORTER (GLUT1) DE FI CIENCY
SYN DROME

Sum mary

Glu cose trans porter de fi ciency syn drome (GLUT1) was first de -
scribed by neuropediatrisian De Vivo et al in 1991. It is caused by
a mu ta tion in SLC2A1 gene. GLUT1 trans porter de fi ciency im -
pairs the trans port of the glu cose mol e cules through the blood-
 brain bar rier in the cen tral ner vous sys tem. GLUT1 trans porter
de fi ciency syn drome has a broad spec trum of clin i cal fea tures.
Pa tients with clas si cal phe no type pres ent with ep i lep tic ence -
phalo pathy, de vel op men tal de lay, ac quired microcephaly, and
move ment dis or ders while pa tients with non-clas si cal phe no type
pres ent with cog ni tive def i cit and par ox ys mal non-ep i lep tic ep i -
sodes. Clas si cal phe no type can be of early on set, which means
that clin i cal fea tures ap pear be fore 2 years of age, and late on set,
if clin i cal fea tures ap pear later. The di ag no sis of GLUT1 trans -
porter de fi ciency syn drome can be con firmed if hypo -
glycorrhachia (a low glu cose level in the cerebrospinal fluid) is
iden ti fied after lum bar punc ture and SLC2A1 gene mu ta tion is
determined. Treat ment with a ketogenic diet im proves sei zures,
move ment dis or ders, and cog ni tive im pair ment.

Keywords: ep i lepsy, move ment dis or der, encephalopathy,
hypoglycorrhachia, ketogenic diet.
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