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OZFT

Glikojen depo hastaligi, glikojen konsantrasyo-
nu ya da yapisinda bozukluk sonucu gelisen meta-
bolik bir hastaliktir. Enzimatik defektin saptanmasi
ya da belirgin klinik bulgulara gore siniflandirilir ve
subtipleri ile birlikte onun tizerinde degisik form ta-
nimlanmugtir. Tip 1 Diabetes Mellitus ise, insiilin ek-
sikligi sonucu enerji homeostazisinde bozulma ile
karakterize olan, ¢ocukluk caginin en sik goriilen
endokrin-metabolizma hastaligidir. Birbirinden ¢ok
farkli etiyolojilere bagli olan bu iki hastaligin birlik-
teligi son derece nadirdir. Burada klinik, biokimya-
sal ve histolojik bulgularla glikojen depo hastaligi ve
Tip | Diabetes Mellitus tanisi alan bir olgu sunul-
maktadir.

Anahtar Kelimeler: Cocukluk ¢agi, Glikojen
depo hastaligi, Tip | diabetes melitus

SUMMARY
An Association of Type I Diabetes Mellitus and
Glycogen Storage Disease

Glycogen storage disease is a metabolic dise-
ase characterized by abnormal concentrations or
structure of glycogen. It can be classified according
to the identified enzymatic defects or by the distinc-
tive clinical features; and with the subtypes, over ten
seperate forms are described. Type | Diabetes Melli-
tus is the commonest endocrine—metabolic disease
in childhood characterized by disruption of energy
homeostasis due to diminished secretion of insulin.

The association of these two diseases is extre-
mely uncommon. We present a case with type | Di-
abetes Mellitus associated with Glycogen storage di-
sease diagnosed based on clinical biochemical and
histological findings .

Key Words: Childhood, glycogen storage dise-
ase, type | diabetes mellitus

Glikojen depo hastaligi, ya da glikojenozlar ; gli-
kojenin kalitatif ya da kantitatif bozuklugu sonucu or-
taya ¢ikan metabolik bir hastalik grubudur. Enzimatik
defektin belirlenmesi ya da tipik klinik bulgular ile ta-
ni alirlar. Glikojen depo hastaliginin tip | Diabetes
Mellitus ile birlikteligi son derece nadir olup Tip Ic
olarak siniflandiriimaktadir. Klinik, biokimyasal ve his-
tolojik bulgularla bu taniyi alan bir olgu sunulmakta-
dir.

OLGU SUNUMU

Sekiz yasinda erkek hasta, dzellikle geceleri saba-
ha karsi olan konviilziyon yakinmasi ile degerlendiril-
mek lzere hastahanemize yatirildi. Olgu 6 yasinda

iken ¢cok su icme, agiz kurulugu, ¢ok idrara ¢ikma, id-
rarda seker pozitifliligi ve kan sekeri ytiksekligi ile Tip
| Diabetes Mellitus tanisi almis ve bu nedenle insulin
tedavisi almaktaydi.

Oykiiden, bu konviilzyonlarin bir yagindan beri
oldugu, konviilzyonlara ates yiiksekliginin eslik etme-
digi, bu nedenle bir siire antiepileptik kullandigi ve bir
yasindan beri hepatomegali saptandigi ancak nedeni-
nin acgiklanamadigi 6grenildi.

Soy gecmisinde erkek kardesinde de hepatomega-
li ve aghkla olan konviilzyonlarin olmasi seklinde ben-
zer Oyki oldugu dikkati cekmekteydi.

Fizik incelemesinde agirlik ve boyu % 3’tin altin-
daydi (Agirlik : 23.5 kg, SDs : -1.45 , boy : 121 cm SDs
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: -2.21) Patolojik bulgu olarak tas bebek ytizii, kosta
yayini 10 cm gecen, agrisiz , yumusak, ylizeyi diizgtin
ve yuvarlak kenarli hepatomegali saptandi.

Laboratuvar incelemelerinde tam kan sayimi ve
rutin idrar incelemesi normal sinirlardaydi. Kan bi-
okimyasinda BUN, kreatinin, T.protein, albumin, trik
asit, trigliserid ve total kollesterol normal sinirlarda,
AST ve ALT diizeyleri yiiksek olarak bulundu. (AST:
463 U/L, ALT : 445 U/L). PT ve PTT normal sinirlar
icindeydi.

Hepatomegali ve karaciger enzim yuksekliginin
etyolojisini arastirmak- tizere yapilan HAV, HBV ve
HCV’ye iliskin serolojik incelemeler negatif olarak de-
gerlendirildi. Metabolik hastaliklar acisindan bakilan
Alfa-1 antitripsin, Seruloplazmin ve Ferritin diizeyleri
normal sinirlarda bulundu. immiinglobulinler ve Anti
DNA normal, ANA, antidiiz kas ve antimitokondrial
antikorlari negatifdi. idrar ve kan aminoasitleri negatif,

kan gazlari, laktik asit, piruvik asit ve lipid elektrofore- *

zi normal sinirlarda bulundu. Depo hastaligina yone-
lik olarak yapilan kemik iligi normal olarak degerlen-
dirildi, depo hiicresi goriilmedi. Abdominal ultraso-
nografisi diffuz hepatomegali olarak yorumlandi.

Sekil 1. Karaciger biyopsisi, PAS (+) materyal

TiP | DIABETES MELLITUS-GLIKOJEN DEPO HASTALIGI BIRLIKTELIGI

Yapilan karacigei' biopsisinde PAS boyasi (+) bu-
lunarak glikojen depo hastaligi tamisi aldi (Sekil 1,2). .
Depo hastaliginin organ tutulumunu aragtirmak ama-
ciyla denetlenen Telekardiyografi, EKG, Ekokardiyog-
rafi, EEG ve EMG normal sinirlarda bulundu.

Glikojen depo hastaliginin tiplemesine yonelik
olarak aclkta ve toklukta glukagan uyari testi yapildi.
Her ikisinde de kan sekeri artigi gozlenmedi. Aghkta
ve toklukta glukagan uyarisina yanitsizlik glikojen de-
po hastahg Tip | ‘i destekledi.

Hasta bu bulgularla Tip | Diabetes Mellitus’a ek
olarak glikojen depo hastaligi Tip | ¢ tanisi aldi. Enzi-
matik inceieme yapilamadi.

TARTISMA

Glikojen depo hastaligi, cesitli enzimatik defekt-
ler sonucu glikojen degradasyonunda bozukluk ile ka-
rakterize metabolik bir hastaliktir. Klinik, biokimyasal
ve genetik olarak heterojendir ve defektif enzim ya da
taslyici proteinin ekspresyon, fonksiyon ve yerlesimine
gore doku tutulumu degisir (1).

Glikojen depo hastaliklarinin bir grubu (la, b, Ic,
IV ve IXc varyantlar ), karaciger tutulumu ile karakte-

Sekil 2. Karaciger biyopsisi, PAS (+) materyal
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rizedir; esas olarak karbonhidrat metabolizmas etkile-
nir, yani sira degisik derecelerde lipid, urik asit ve
aminoasit metabolizmasindada bozukluklar gériilebi-
lir (2). _

Sundugumuz olguda tanimlanan hipoglisemik
konviilzyonlar, Tip I glikojen depo hastaliginin erken
yasta en 6nemli bulgusudur; yasla hipogliseminin cid-
diyeti azalmaktadir (1)."

Glikojen depo hastahg, genellikle otozomal re-
sesif gecis gosterir. Olgumuzun bir erkek kardesinde
de hipoglisemi ve hepatomegalinin olmasi bu bilgiyle
uyumludur.

Tip | Diabetes Mellitus, pankreas beta hiicreleri-
nin progressif destriiksiyonu sonucu gelisen ciddi in-
sulinopeni ve eksojen instiline bagimlilik ile karakteri-
zedir. Tani, poliiiri, polidipsi, hiperglisemi ve gluko-
ziiri ile koyulur. Olgumuz, tanimlanan bu bulgularla
Tip | Diabetes Mellitus tamisi almigdir ve ikili insdilin
tedavisi altindadir.

Tip 1c, glikojen depo hastaligi grubu icinde son
derece nadir gorilen bir tipdir (3,4,5 ). Klinik olarak
hepatomegali ve tekrarlayan hipoglisemik ataklar ile
karakterizedir, karaciger disinda organ tutulumu ta-
nimlanmamisdir. Olgulara Diabetes Mellitus eglik
edebilmektedir.

Burada sunulan olguda, biokimyasal ve gériintii-
leme yontemleri ile bobrek, kalp ya da kas dokusu tu-
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