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Definicja

• GLUT 1-DS - (ang. glucose transporter type 1 deficiency syndrome)          

- zespół niedoboru transportera glukozy typu 1 

• Genetycznie uwarunkowana choroba wywołana mutacją w 
genie SLC2A1

• HISTORIA
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Patogeneza

• Glukoza to podstawowe źródło energii dla mózgu

• GLUT-1 to białko – transporter, dzięki któremu glukoza 
przechodzi przez barierę krew-mózg

• Deficyt transportera dla glukozy typu 1 powoduje  zmniejszoną 
ilość glukozy w mózgu, czyli zmniejszoną ilość energii w mózgu

Crystal structure of the human glucose transporter GLUT1

Dong Deng et all,2014
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Rozpoznanie Glut1-DS

Objawy

Punkcja 
Lędźwiowa

Badanie 
molekularne
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https://healthjade.net/lumbar-puncture/



Klasyczne objawy kliniczne

• Padaczka w okresie niemowlęcym
• Zmniejszenie prędkości przyrostu obwodu głowy
• Nieprawidłowy rozwój 
• Złożone zaburzenia ruchowe



• spastyczność, ataksja, pląsawica
• dystonia 
• niezgrabność ruchowa, zaburzenia chodu
• drżenie zamiarowe
• okresowe osłabienie, w tym kończyn
• niedowłady połowicze
• okresowa choreoatetoza
• dyskinezy wywołane wysiłkiem (PED)
• mogą być przewlekłe/napadowe
• zwykle występują przed posiłkiem, a 

zmniejszają się po posiłku

• opóźnienie psychoruchowe
• napadowe ruchy gałek ocznych i głowy
• migrena
• nocne bolesne skurcze mięśni
• bóle nóg
• epizody udaropodobne
• małogłowie
• zaburzenia snu
• prognatyzm
• anemia hemolityczna
• cykliczne wymioty

• zaburzenia poznawcze
• zaburzenia uwagi
• zburzenia psychiczne
• depresja, zmęczenie
• niepełnosprawność intelektualna
• zaburzenia rozwoju mowy, dysartria
• trudności w nauce

•Drgawki oporne na leczenie są często pierwszym 
objawem Glut1DS

•różne typy napadów, nie ma charakterystycznego 
zespołu padaczkowego

•Uogólnione >  ogniskowe
•drgawki niemowlęce
•napady nieświadomości o wczesnym początku        

< 4 r.ż.
•padaczka z napadami miokloniczno-atonicznymi 

(zespół Doose)
•leczenie dietą ketogenną poprawia kontrolę 

drgawek
•napady zmniejszają się/ustępują u starszych 

dzieci, nastolatków, dorosłych

Padaczka Zaburzenia   
zachowania

Zaburzenia  
ruchowe

Inne



Fenotypy
Klasyczny 

• Drgawki niemowlęce, często < 6 m.ż. 
• Różne typy napadów
• U niemowląt bezdechy, ruchy oczu i 

głowy podobne do opsoklonii
• Opóźniony rozwój 
• Wtórne małogłowie
• Uogólnione zaburzenia ruchowe: 

ataksja, dystonia, pląsawica 
- mogą być przejściowe lub   

przewlekłe, mogą nasilać się przez
czynniki wywołujące (stres, wysiłek)

• Zaburzenia zachowania (od 
trudności w nauce po upośledzenie 
umysłowe)

• Objawy poprawiają się na diecie 
ketogennej

Atypowy 

• Brak drgawek
• Łagodniejszy fenotyp
• Często napadowe dyskinezy w tym: 

- Sporadyczna ataksja
- Choreoatetoza
- Dystonia
- Przemijająca hemiplegia

Glucose Transporter Type 1 Deficiency Syndrome, Wang i in.  2002,Update- 2018.
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Czynniki 
wywołujące 

objawy

Stres, 
emocje

Wysiłek 
fizyczny

Głodzenie

Infekcja, 
gorączka

Zmęczenie

Zmiany 
temperatury

Niedostateczna 
ketoza

Deprywacja 
snu

• Zmienność fenotypowa

• Objawy zmieniają się w czasie





Punkcja lędźwiowa

• Glukoza w płynie mózgowo-rdzeniowym < 60 mg/dl lub 3.3mmol/L
90% ma glukozę <40 mg/dL lub <2.2.mmol/L

• Normoglikemia

• Stosunek glukozy w płynie mózgowo−rdzeniowym
w surowicy < 0,59, zwykle < 0,4

• Kwas mlekowy w płynie mózgowo-rdzeniowym obniżony/na dolnej granicy 
normy 
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https://healthjade.net/lumbar-puncture/



Jest to choroba uwarunkowana genetycznie
Patologiczny wariant w genie SLC2A1

• Około 90% osób z AD Glut1 DS  to 
heterozygoty, u których patologiczne warianty 
powstały de novo

• Około 10% ma rodzica z objawami klinicznymi 

Najczęściej dziedziczenie 
autosomalnie 
dominujące

• Heterozygoty (nosiciele) są bezobjawowiRzadko dziedziczenie 
autosomalnie 

recesywne 
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Leczenie

W badaniach klinicznych:

• Triheptanoina
• Doustne sole ketonów, 

ketoestry
• Acetazolamid
• Terapia genowa

DIETA KETOGENNA
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https://virtualhealthpartners.com/keto-diet/



Leczenie
• Leczenie z wyboru - dieta ketogenna

• Dietę rozpocząć tak szybko jak to możliwe, 
niezależnie od wieku

• Wczesne rozpoznanie i leczenie dietą ketogenną
wiąże się z poprawą wyników neurologicznych

• Stężenie ciał ketonowych 
utrzymywać na tak wysokim
stosunku jaki jest dobrze 
tolerowany przez pacjenta
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https://www.dukedietandfitness.org/what-is-the-keto-diet



Leki – interakcje w Glut 1-DS
Leki przeciwpadaczkowe - na ogół są nieskuteczne lub zapewniają jedynie ograniczoną  

poprawę, gdy brak diety ketogennej

Barbiturany - hamują transport glukozy przez transporter Glut-1

Metyloksantyny (np. kofeina, teofilina) - hamują transport glukozy przez transporter Glut-1

- pogarszają niekiedy stan kliniczny (Brockmann i in. 2001)

Kwas walproinowy - może hamować beta-oksydację kwasów tłuszczowych

- może hamować transport glukozy

Acetazolamid, topiramat i zonisamid - hamują anhydrazę węglanową

- mogą nasilać kwasicę metaboliczną

- mogą powodować kamienie nerkowe
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NAJWAŻNIEJSZE FAKTY
• Rozpoznanie Glut1-DS : objawy kliniczne, niskie 

stężenie glukozy w PMR, patogenny wariant w genie 
SLC2A1

• Zmienność objawów w czasie

• Wczesna diagnoza i szybkie leczenie dietą ketogenną
poprawiają wyniki neurologiczne

• Dieta ketogenna
to leczenie z wyboru

• Unikanie inhibitorów GLUT-1

• Opieka wielospecjalistyczna
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https://stock.adobe.com/pl/images/group-of-people-on-peak-mountain-climbing-
helping-team-work-travel-trekking-success-business-concept/194936672



Dziękuję za uwagę !
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https://www.mdpi.com/1420-3049/24/11/2159/htm


