@ AZERBAYCAN
ATJ, 2024, Nel, 164-169 KLINIK PRAKTIKADAN MOLUMAT I

AZERBAIJAN MEDICAL JOURNAL

DOI: 10.34921/amj.2024.1.025
IV TiP QLIKOGENOZ X9STOLIYININ NADIR FORMASI: KLINIK MUSAHIDO
R.O.Baylarov’, N.C.Rahimova?

'Azarbaycan Tibb Universitetinin 7 Usag xastaliklori kafedrasi,
20.0liyev adina Azarbaycan Doviat Hakimlari Tokmillasdirma Institutu, Baki, Azarbaycan

Xiilasa. IV tip qglikogen xastaliyi (Andersen xastoliyi) amiol-1,4—1,6-gliikotransferaza fermentinin
(glikogensaxalandirici ferment) defisiti ilo tazahiir edon vo anomal strukturlu glikogenin qaraciyar va
azolalar daxil olmagla, miixtolif orqan vo toxumalarda toplanmas: ilo miisayiat olunan nadir autosom-
resessiv xastalikdir. Bu xastaliyin diagnostikasinda ¢atinliklar sinir-azala xastaliklori ilo diferensiasiyanin
miirakkabliyi ila, hamcinin xastoliyin klinik va genetik polimorfizmi ilo alaqadardir. Magalada glikogenoz
xastaliyinin IV tipi olan xasto iizarinda miialliflorin apardig: klinik miisahidonin naticalari sarh edilmisdir.
Burada anamnestik malumatlarin, stasionar tibb kartalarimn, epikrizlorin, aparilan tadgiqatlarin, ekzon
sekvenlogma analizinin va konsultasiyalarin naticalari thlil edilmisdir. Aparilan miiayinalorin tahlili
gostormisdir ki, xaStanin vaziyyatinin agirligi sinir-azala zaifliyi, azalolarda glikogen toplanmasi naticasinda
toranan metabolik miopatiya alamatlori ilo alagodardir. BeloliKla, tagdim olunmusg klinik miisahido usaqda
IV tip glikogenoz Xastaliyinin gedisatimin xiisusiyyatlarini, erkon diagnostikanin va vaxtinda ixtisaslasmis
tibbi yardinun tayin edilmasinin vacibliyini niimayis etdirir.

Acar sézlar: IV tip glikogenoz xastaliyi, GBEL geni, sinir-azalo ¢atismaziig
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Glikogenoz xostaliyi karbohidrat miibadilo- giyanin rastgalma tezliyi molum deyil. Xosto-
sinin irsi pozulmalarindan biri olub, glikogenin liyin sobobi yuxarida adi ¢okilon fermentin
sintezi vo pargalanmasinda istirak edon fer- strukturunu kodlagdiran GBE1 geninin 3p12.2
mentlori kodlasdiran miixtalif genlorin muta- lokusunda yerlogon mutasiyadir ki, bu da
siyalar1 naticasinda bas verir. Ferment sintezinin garaciyarda, azalalordos, leykositlords, eritro-
pozulmalari naticesinde miixtolif toxumalarin sitlordo vo fibroblastlarda ferment catismaz-
hiiceyralorinds, osason do garaciyar vo ozolo- ligina gotirib cixarir. Irson kegmo tipi auto-
lordo hoddindan artiq qlikogen toplanir. som-resessivdir [2].

Bu mogalodo miialliflorin klinik praktikadan IV tip glikogenozun klinik oslamatlori po-
miisahido etdiklori irsi IV tip glikogenoz tensial olaraq zadslonon toxumalarin miixte-
xastaliyi (Andersen Xxostoliyi) olan usaq hag- lifliyi ilo olagodar oldugundan son doraca
qmnda malumat verilir. miixtalifdir. Fenotipik tozahiirlordo belo forqg

IV tip glikogenoz xostaliyi (sinonimlori: defisit fermentin spesifik-toxuma izoforma-
Andersen xastaliyi, amilo-1,4—1, 6-qliikkotrans- larinin méveudlugu ils bagl ola bilor. Hazirda
ferazanin defisiti, qlikogensaxalondirici fermen- xostoliyin asagidaki formalart forglondirilir:
tinin  defisiti, amilpektinoz) amilo-1,4—1,6- klassik qgaraciyar, progressivlesmayan gara-
qliikotransferaza fermentinin (glikogen-saxo- ciyar, fatal perinatal sinir-azals, anadangalma
londirici ferment) defisiti ilo tozahiir edon vo sinir-azals, usaq sinir-azals, bdyiklords tacrid
anomal strukturlu glikogenin garaciysr Vo olunmus miopatiya ilo sinir ozalo formalari
ozololor daxil olmagla, miixtolif organ vo [3,4].
toxumalarda toplanmast ilo miisayiot olunan IV tip glikogenozun klassik qaraciyor
nadir autosom-resessiv xostalikdir. formasu siirstls inkisaf edir vo artiq erkon usaq

IV tip glikogenoz glikogenin artiq mig- yaslarinda garaciyar sirrozunun inkisafina go-
darda toplanmasindan aziyyat ¢okon biitiin pa- tirib ¢ixarir, sonradan isa garaciyar gatismaz-
siyentlorin 0,3%-ni toskil edir [1]. Patolo- ligr siratlo inkisaf edir vo 3-5 yaslarinda
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olimlo noticalonir. Belo wusaqlarda bodon
kiitlasinin zoif artmasi, hepatosplenomeqaliya
Vo hoyatin ilk 18 ayinda qaraciyar sirrozunun
yaranmasi miisahido edilir. Xastaliyin sirro-
zun inkigafi ilo olagodar olan formalarinda
hepatosplenomeqgaliya vo gan serumunda
transaminazalarin foalliginin ciizi artimi as-
karlana bilor. Adston belo usaqlarda inkisaf
longimoasi geydo alinmir, bir miiddst sonra
garaciyoar fermentlorinin foalligi normallasa
bilir.

Bir ne¢o sistem pozulmasi oldugu halda,
artiq IV tip qlikogenoz Xostoliyinin qarisiq
formasindan damisilir. Bu formanin olamot-
lorino kardiomiopatiyanin inkisafi ilo vo ya
onsuz, periferik miopatiya, hamginin neyro-
patiya va garaciyar sirrozu daxildir. Xastaliyin
simptomlar1 ham neonatal dovrds, ham do
boyiiklords tozahiir edo bilir va sinir-azalo
dayisikliklarinin yaranma vaxtindan asili ola-
raq 4 qrupa boliiniir. Xastaliyin doél hidrop-
suna vo dol kisasinin gisalarinin hidropsuna
sobob ola bilocok perinatal (fatal) formalari
olan usaqlarda ¢ox vaxt akineziya naticasindo
artrogripoz olamatlori inkisaf edir. Hamilalik
zamani ananin usaqliq boynunda kistoz hiq-
roma askarlandiqda usaqda bu patologiyanin
ola bilacayini ehtimal etmok olar. Qarisiq
formal1 xastalords hipotoniya, hiporefleksiya,
kardiomiopatiya, tonoffiis depressiyast vo
sinir sisteminin neyronlar soviyyssindo zodo-
lonmosi agkarlanir. Qaraciyar zodalonmoasi
agir olmur, sirrozun vo qaraciyar catismaz-
liginin inkisafina gotirib ¢ixarmir. Neonatal
dovrdo oliimlo naticolonma gagilmazdir. Bu
Xastoliyin usaq sinir-ozolo formasinin klinik
simptomlarindan istonilon yasda yarana bilon
miopatiya vo kardiomiopatiyani gostormok
olar. Patologiyanin ilk olamatlori — fiziki iso
doziimsiizlik, fiziki aktivlik zamani tongna-
foslik vo gecikdirilmis hallarda durgunluk
trok catismazhigidir [4]. Patoloji prosess
yalniz azolo toxumasi colb oluna bilar, bu
halda serum kreatinkinazasinin saviyyasi
normal giymotlor haddindo qala bilor. Bu
xastoliyin boyiiklorda rast galoninan formasi
tocrid olunmus miopatiya vo ya poligliikozan
xastaliyidir (Lafor xastaliyi). Xastaliyin simp-
tomlart ozolo distrofiyasinin simptomlarini
xatirlada bilar: yerigin progressivleson pozul-
masi1 vo otraflarin proksimal sobalorinin zaif-
liyi (ayaglara nisboton qollarda daha aydin

165

miisahido edilir). Bu zaman yuxar1 vo asagi
motor neyronlar zadslonir. Xostolik piramid
tipli tetraparez, periferik neyropatiya, sidik ki-
sasinin erkon neyrogen disfunksiyasi, ekstra-
piramid simptomlar, demensiyanin inkisafina
getirib ¢ixaran qicolmalar vo kognitiv pozul-
malar soklinds tozahiir eds bilar [5-7].

Todqgigat mduolliflorin glikogenoz xasto-
liyinin 1V tipi olan xastoys dair klinik miisa-
hidasinin tasvirindsn ibaratdir.

Material vo tadgigat metodlari. Anam-
nestik malumatlarin, stasionar tibb kartalari-
nmn, epikrizlorin, aparilan todqiqatlarin vo
konsultasiyalarin naticalori tohlil edilmisdir.

Miisahido edilon xosto 24.01.2015-ci ilds
anadan olmusdur, 35 yasl, ananmn III hami-
lalik IIT dogusundandir. I hamilalikdon olan
usaq praktik olaraq saglamdir. II hamilolikden
olan usaq dogulandan 3 giin sonra vofat
etmisdir. Xosto usagin doguldugu III hamilo-
lik anemiya, toksikoz fonunda kecib. Ana
antenatal dovrds hokim nazaratinds olub, am-
bulator olaraq miialica alib. Usaq 39-cu hes-
tasiya hoftosinds 2800 q badon kiitlasi, 49 sm
boy ilo tobii yolla sagri galisi ilo dogulmus-
dur. Dogularkon usaqda asfiksiya olamatlori
geyd olunmusdur, Apqar skalasi ilo 6-7 balla
giymotlondirilmisdir. Yenidogulmanin 5-Ci
giiniindo aparilan neysonoqgrafiyada damar
yumagcigimin hematomasi, periventrikulyar
gansizma miigsahids edilmisdir. Yanast olaraq
sort damagin anadangolmo defekti (qurdagiz-
11q), kriptorxizm, ayri boyunluq geyd edilirdi.
Siini qidalandirilib. Toqvim tizro peyvaondlori
edilmayib. Valideynlor qohum deyil. Ailads
irsi, genetik, infeksion xastoliklor inkar edilir.

Usaq dogulandan siist, adinamik olub, yu-
xar1 vo asagi otraflarda hiporefleksiya, hipoto-
nus, kontrakturalar miisahids edilirdi. Erkon
dovrds “Spinal amiotrofiya. Siist tetraplegiya.
Inkisaf etaplarmin longimosi” diagnozu ilo
nevroloq nazarotinds olub. 1 yas 6 ayligindan
anadagolmo damaq yarigma goéro omoliyyat
kecirib. 4 yas 4 ayliginda ikitorafli orxiopek-
siya laparoskopik amaoliyyati olunmusdur. 4
yas 6 ayliginda sol sidik axarmmn asagi 1/3
hissosinin das1 15,8x5,8 mm, II-III doracali
soltarafli ureterohidronefroz, ikitarafli kriptor-
xizm (resediv) diagnozu ils Uroloji Markozo
daxil olmusdur. Soltorofli stent ilo kontakt-
lazer ureteroliotripsiya omoliyyat1 icra edil-
misdir. Yuxar1 vo asagi otraflarda siist tetra-



plagiya miisahido edildiyindon, uzun miiddat
reabilitasiya dovrii kecib vo nisbi miisbot
naticalor olds edilmisdir. Yuxari otraflarda ho-
rokot nisbaton barpa olunmusdur, ancaq yeri-
mo mohdudiyyati saxlanilmisdir, dos qofo-
sindo anadangolmo deformasiyasi, raxitin qa-
liq olamatlori, sol asagr otrafda axil vatorinin
qisalmasi, diz oynaginda biikiicii kontraktu-
ralar, onurga siitununda skolioz, azalo giicii
zaifliyi geyd edilmisdir. Psixi inkisafi vo
nitqi inkisafi yasina uygundur. Erqoterapevt
torofindon motorikanin longimosi tosdiglon-
migdir.

Elekromioqrafiya miiayinasi noticasinds
asagl vo yuxar1 ofraf sinirlorinda periferik
sinir-azolo sistemins aid patoloji elektrofizio-
loji alamatlor askarlanmamisgdir.

Aparilan kranioserebral MRT-do  kollo
daxilindo ocaqli vo hocmli patoloji doyisik-
liklor agkar edilmamisdir, xalbir boslugunda
minimal yiginti, burun ¢oporinin sag torofo
deviasiyasi olmusdur. Aparilan laborator
miiayinolor: 24.09.2022-ci il tarixli hemo-
gramda leykosit, eritrosit, hemoglobin, hema-
tokrit vo digor gosrtoricilorin soviyyasi horma
daxilindos  olmus, trombositlorin  say1
(500x10%/mL) iso normadan artiq olmusdur.
Qanda alaninaminotransferaza (ALT) va
aspartataminotransferazanin (AST) aktivliyi
normadan 3,2-4 dofs yiiksok, kreatinin, karba-
mid (urea), gliikoza az olmusdur.

Hormonlardan tiroidstimulyasiyaedici hor-
mon (TSH), sorbast T4, sorbast T3, vitamin
D, vitamin B12 soviyyolori referens gostorici-
lor daxilindadir. Follikulstimullagdiric1 hor-
mon (FSH) 0,4 (N 1,2-12,5 mlU/ml), testo-
steron 0,025 ng/ml (NO,03-0,68) asag1 soviy-
yado olmusdur. Sidiyin iimiimi analizindo
leykosituriya, proteinuriya, hematuriya, oksa-
laturiya kimi doyisikliklor askarlanmigdr.

Coxsayl inkisaf qiisurlari, digor spinal
ozolo atrofiyalari, dos-korpiiclikmomaoyoban-
zar azalalorin qisa olmasi vo inkisafdan qal-
mas1 olamatlorine osason “Spinal Muscular
Atrofiya (SMA)” xastoliyindon siibholonilorok
milayinalor edilmis, lakin diagnoz tosdiglon-
momisdir. 10.08.2023-ci il tarixindo xastonin
vo onun valideyinlorin qanmin molekulyar
genetik  analizi  aparilmisdir.  Interqen
(Turkiys) Genetik xastoliklorin diagnostika
markazino miiraciot edon xastonin ekzonsek-
venlosmo molumatlarinin klinik simptomlari
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ilo olagali olaraq analizi aparilmisdir.

Aparilan  ekzonsekvenlosmo  analizinds
Xastodo GBEL geninda birlosmis heteroziqot,
patogen vo boylik ehtimalla patogen variantlar
askar edilmisdir. GBE1 geninin patogen va-
riantlar1 qlikogenoz xastaliyinin 1V fenotipi
Kimi tozahiir edir. Xosto ilo ana vo atasinda
ardicilligin analizi Gisulu ilo ayriliqda todgigat
aparilmis, xastonin diagnozu tosdiglonmis, ata
Vo ananin is9 bu variant baximindan hetero-
ziqot dastyict olduqlart vo doyisikliklarin
miixtalif allellords oldugu gostorimisdir.

Aparilan  ekzonsekvenlosmo  analizindo
xastado MTR, MTRR, MTCFR, MTHFD1 va
TBXT genlorinda risk amillori agkar edil-
misdir. Askar edilon bu doyisikliklor «Sinir
boru qisurlari» ilo olagelondirilmisdir. Bu
risk amillarinin xastanin klinik tozahiirlarinin
inkisafinda birlikds istirak etdiyi ehtimal olu-
nur. Xastada homginin PIEZO2 geninds agkar
edilon heteroziqot, klinik shomiyyati miioy-
yan edilmayan doyisiklik do askar edilmisdir.
PIEZO2 geninin ham autosom dominant, hom
do resessiv otiiriilmo soklindo tozahiir edon
xastalik fenotiplari ilo slagesinin oldugu mo-
lum olmagla, soxslorin klinik olaragq giymot-
londirilmasi tovsiya edilir, klinik simptom
olmasa da, penetrans catismazligi vo dasiyi-
cilig vaziyyatlorinin nazordon qagirilmamasi
tovsiyo edilir.

Asagida mioyyan edilon doyisikliklorlo
bagli otrafli malumat verilmisdir.

Xastonin ana vo atasinda da homin doyi-
sikliklor baximmindan ardicilligin  analizi
aparilmigdir.

Ana — C.091+2T-G(1VSS+2T>G) (hetero-
ziqot dasiyici)

Ata — C.70BG>G)(p.GIn2.36His) (hete-
rozigot dasiyic)

GBE1 geninin patogen variantlarindan irali
golon xastalik autosom-resessiv irsilik for-
masinda tozahiir etmoaklo, valideynlor do dasi-
yict oldugu {iigiin birlogmis heteroziqot mov-
gedo usaq sahibi olma risklori 25 %-dir.
Ailonin hamilaliklorinds prenatal vo preimp-
lantasiya genetik diaqnoz gdstaricisi movcud-
dur. Ailonin dasiyiciliq riski olan fordlarinds,
xtisusilo qohumla evlonan fordlords skaner
edilmasi tovsiya edilir.

Xasta C.Y., 8 yas 9 ayliginda 30.10.2023-ci
il tarixindo O&skiirok vo yiiksok qizdirma
sikayatlorilo EImi-Todgigat Pediatriya Institu-



Sakil 1. IV tip glikogenoz olan xastonin sakli

tuna (ETPI) daxil olmusdur (tibbi Vvarago
Ne7805). Daxil olarkon vaziyysti agir idi.
Kataral slamatlor 6n plandadir. Dari ortiiyii vo
goriinon selikli qisalar1 tomiz, solgundur.
Doarialt1 piy gat1 zoif inkisaf etmisdir. Osnayi
hiperemiyalidir. ~ Stimiik-oynaq  sisteminds
basmin, qabirgalarin vo onurga siitununun
g6zlo goriinan deformasiyasi miisahido edilir.
Auskultasiya zaman1 agciyarlor tizarinds sort
tonoffiis esidilir. Urok tonlar1 karlasmisdir.
Qarn1 palpasiyada yumsaq, agrisizdir. Fizio-
loji aktlart sorbastdir (Sakil 1).

Qanin imumi analizdo leykopeniya, C-
reaktiv ziilal (CRP) — 12.42 mg/l 1 (normal
gostarici <5 mg/L), yiingul anemiya olamatlori
agkar edilmigdir. Alinan naticalora gora albu-
min, domir (Fe), ferritinin domirbirlosdirmo
gabiliyyati, gamma-qliitamiltransferaza (GGT),
kreatinkinaza MB(CK-MB), kreatinin, ala-
ninamin-transferaza  (ALT), aspartatamin-
transferaza (AST), laktatdehidrogenaza (LDH),
domir  (Fe), qliikoza, glikohemoglobin
(HbA1C), golovi fosfataza, LDL (low density
lipoprotein) xolesterol, xolesterol total Na, Ca,
Mg, C-peptid norma daxilinds, Fol tursusu,
HDL (high density lipoprotein) xolesterol,
VLDL  (very low-density lipoprotein)
xolesterol, adrenokortikotrop hormon (ACTH),
kortizol, insulina rezistentlik (HOMA-IR)
miisahido edilmis, insulin normadan asagi
olmusdur. Sidiyin @mumi analizinds leyko-
situriya, oksalaturiya miisahido edilmisdir.

Tam abdominal USMi (31.10.2023) gara-
ciyardo, 6d kisasinda, xoledoxda, pankreasda,
dalagda, boyrakiistii vozids, boyraklords, sidik
kisasinds askar nozors carpan doyisiklik qeyd
edilmomisdir. Miayino zamam sol boyrokds
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kasa-loyan sisteminin asagi qiitbiindo kolgo
veron 6 mm Ol¢iilii konkrement miisahido
edildi. Skrotal ultrasas miiayinasi zaman ikito-
rofli kriptorxizm askar edildi.

Dos gafasinin rentgenoqrafiyasinda agciyar-
lordo infiltrativ, ocaqli kolgalor miisahido
edilmir. Hor iki agciyor kokii strukturludur.
Sinuslar  sorbastdir. Rentgenoloji miayina:
divararaligr kolgesi genislonmoyib. Onurga
stitununda IIT doracali S-obanzor skolioz askar
edilir.

Qarin boslugunun rentgenoqrafiyasinda har
iki diafragmaalti nahiyada sorbast hava geyd
olunmur. Bagirsaglarda hava-maye saviyyolori
izlonmir. Yogun bagirsagin biitiin hissalorindos
nacis kiitlolori miisahido edilir.

Doppler rongli exokardiografiya miiayino-
sindo minimal mirtal ¢atismazlig,  ylingiil
trikuspidal ¢atismazliq miioyyon olunmusdur.

Nevrologun konsultasiyasi: baxis zamani
xastonin husu aydindir. Suallara adekvar cavad
verir. Nitqi disartrikdir. Bag1 deformasiyalidir.
GOz almalarin horoksti tam hocimdadir. ©zoalo
tonusu: distoniya, hipotoniya slamatlori miisa-
hido edilir. Oynaglarda kontrakturalar vardir.
Vator reflekslori: hiporefleksiya. Onurga siitu-
nunda deformasiya oldugu tciin macburi
vaziyyatdo oturur, yerimir.

Corrahin  konsultasiyast: Ikitorofli  kriptor-
xizm, hor iki xayamin hipoplaziyasi diagnozu
goyuldu.

Stasionarda Xostoys dietoterapiya, infuzion
miialico (NaCl 0.9%, gliikoza 5%), inhalyasiya:
(ventolin, pulmaris), vitaminoterapiya tayin
edilmisdir.

Evo yazilarkon usagin iimumi vaziyyati nisbi
kafi olmusdur. Xastoliyin toratdiyi doyisikliklor



nevroloji simptomatika, sinir-ozalo ¢atismazligt,
ozololordo  dekstrin  yigilmasi  noticasinda
metabolik miopatiya olamatlori ilo slagedardir.

Miayinalorin  naticalorinin  tohlili  gostor-
migdir ki, XoStonin ganminda lipoproteinlorin
Soviyyasinin azalmasi miibadilo pozulmalari,
karbohidratlarm ¢ox miiqdarda istifadasi,
garaciyar disfunksiyas1 ilo olagedardir vo
kardiopatiyanin inkisaf riskini daha da artira
bilor. Cox giiman ki, adrenokortikotrop hor-
monun va Kortizolun saviyyasinin asagi olmasi
hipofizin zodsalonmasini oks etdirir vo Xxastoda
zoifliya, ¢oki itkisino, hipotenziyaya, bradikar-
diyaya vo reproduktiv sistemin pozulmasina
sobob ola bilor. Bu Xastodo eyni zamanda
boyrok dasi xastoliyi, leykosituriya, proteinu-
riya, hematuriya, oksalaturiya kimi dayisikliklor
askarlanmmgdir. IV tip glikogen depo xastaliyi
olan xastolordo boyrok zadslonmosi barads
adabiyyatda molumat yoxdur. Kalsium-oksalat
daslarinin amalagalma mexanizmi bu xastalikda
todqiq edilmomisdir. Ehtimal edilir ki, nefro-
litiazin Sababi metabolik dayisikliklor, xronik
asidoz, urikemiya vo ya garaciyardo enzimatik
quisurlarin olmasidir.

Beloliklo, 1V tip glikogenoz Xxastaliyinin
diagnostikasmda sinir-ozalo  xastaliklori ilo
diferensiasiyanin ¢atinliklori, homginin klinik
olamotlorinin  rongarangliyi vo genetik poli-
morfizmi ilo olagodardir. 1V tip glikogenoz
Xostaliyinin prenatal diagnostikast amniosit,

bioptat vo xorion kulturasinda amilo-1, 4:1, 6-
gliikantransferazanin aktivliyinin miiayyan edil-
masi Vo DNT analizi tisullari ilo miimkiindiir.

Bu giino qodor glikogenozlarin spesifik
xuisusi miialicasi iglonib hazirlanmamisdir. Osas
patogenetik terapiya novii hipoglikemiyanin,
metabolik asidozun, ketozun, hiperlipidemi-
yanin qarsisini almagq tigtin goriilon tadbirlordan,
homginin hepatobiliar sistemin  vo modo-
bagirsaq traktimin funksional vaziyyatinds olan
pozuntularin korrekyastyasina yonalmis pahriz
Vo gidalanma rejimindan ibaratdir. Qlikogenoz
tipli xostoliklor zamani zadslonmoalarin poli-
sistem xarakterini nozoro alaraq miialicads
multidissiplinar yanagma (pediatr, qastroente-
rolog, genetik, nefrolog, kardiolog, nevrolog,
hematoloq, dietolog, ortoped, carrah va Klinik
psixoloq) tévsiya olunur.

Belaliklo, togdim olunmus klinik miisahido
usaqda IV tip qglikogenoz Xostoliyinin gedisa-
timin xdisusiyyatlorini, erkon diagnostikanin vo
vaxtinda ixtisaslasmig tibbi yardimmn tayin
edilmosinin vacibliyini niimayis etdirir. Dis-
panser dinamik miisahids, kontrol laborator va
instrumental miiayinalorin aparilmasi glikogen
yigilmasinin patoloji tasirini minimuma endir-
moys imkan yarada bilor. Bu nadir patolo-
giyanin katamnestik miisahidalori bizo karbo-
hidrat miibadilesinin nadir genetik qiisuru olan
xostolori  idaroetmo  taktikasini hazirlamaga
imkan vera bilar.
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PEJIKASL ®OPMA I''TMKOTEHOBOM BOJIE3HM IV THUIIA:
KIMHUYECKOE HABJIIOJEHUE

P.O.Berasipos’, H.JI.ParnvoBa’
YKagpedpa demckux 6onesneii | A3epbatiosncancko2o MeOUYUHCKO20 YHUBEPCUMEMA,
2A3€p6aﬁ09fcch1<u12 Tocyoapcmeennviii Uncmumym Ycosepuiencmeosanus spauetl
umenu A.Anuesa, baxy, Azepbaiioscan

Pe3rome. I'mukorenoBast 6one3np [V Tuma (Gone3ns AHpepceHa) — peAaKoe ayTOCOMHO-PEIECCHBHOE
3a0oJIeBaHue, XapakTepusyrolneecs aedhuuurom amuino-1,4—1,6-rmokorpancdepasbl (TITHKOreH-BETBSIIETO
(epMeHTa) ¥ HAKOIUICHHEM aHOMAaJbHO CTPYKTYPHPOBAaHHOTO TJIMKOT€HA B Pa3IMYHBIX OpraHax U TKaHSX,
BKJIIOYAs TEYEHb M MBIIILBL. TPyAHOCTH TUArHOCTHKH TiHWKoreHosa IV Tuma cBszanel ¢ auddepen-
[MATBHBIM TIONCKOM HEPBHO-MBIIIEYHBIX 3a00JIEBaHUH, a TaKKe KIMHUKO-TEHETHYECKUM MOIUMOPPU3MOM
3a0onmeBanus. B craThe MHTEpIIpeTHPYIOTCA HAOIIOZaeMble aBTOPAaMHU PEe3yNIbTaThl KIMHHYECKOTO HaOIFo-
JeHus 3a OOJBHBIM C TIIMKOTEHO30M [V THIIA; aHANMM3UPOBAIUCH PE3YNbTaThl aHAMHECTHYECKHX NaHHBIX,
CTaLlMOHAPHBIX MEAMLMHCKUX KapT, SIIMKPU30B, POBEICHHBIX HCCIEJOBAHHI, CEeKBCHUPOBAHUS YK30HOB U
KOHCYJbTallMiA. AHAIIN3 MPOBEIEHHBIX 00CIETOBaHUH ITOKa3all, 9TO TSHKECTh COCTOSHUS OOJIBHOTO CBSA3aHA C
Pa3sBUTUCEM HCpBHO-MLIHIC‘IHOfI CHa6OCTI/I, CUMIITOMaMu MCTa6OJ’IH‘IeCKOI71 MHOIIaTUHU BCJICACTBUEC HAKOII-
JICHHs1 ISKCTPHHA B MBIIIIAX. TakuM 00pa3oM, MpeacTaBIeHHOE KIMHNYECKOe HAOMI0IeHUE IEMOHCTPHPYET
O0COOCHHOCTH TEYEHHUS TIMKOTeHOBOW Oone3nm IV Thma y pebeHka, BaXXHOCTh paHHEW IMATHOCTUKA U
MIPOBEICHIS CIIEITUATM3UPOBAHHON MEIUIIMHCKON TIOMOIITH.

CLINICAL OBSERVATION OF A RARE FORM OF GLYCOGEN DISEASE TYPE IV

R.O.Beylarov', N.C.Rahimova®
'Azerbaijan Medical University, Department of | Child diseases
?Azerbaijan State Advanced Training Institute for Doctors named after A.Aliyev, Baku, Azerbaijan

Summary. Glycogen disease type IV (Andersen disease) is an autosomal recessive disease caused by a
deficiency of amylo-1,4:1,6-glycosyltransferase enzyme (glycogen-branching enzyme) and accompanied
with accumulation of glycogen with anomalous structure in different organs and tissues, including in liver
and muscles. Difficulties in the diagnosis of glycogenosis disease type IV are related to the differential
search between neuromuscular diseases, also clinical and genetic polymorphism of the disease. The article
describes the results of clinical observation of a patient with glycogenosis type IV collected by authors.
Furthermore, in this article the results of anamnestic information, inpatient medical cards, epicrisis, studies
conducted, exon sequencing analysis and consultations were analyzed. The analysis of the conducted
examination showed that, the severity of the patient’s condition is related to the lack of neuromuscular
weakness, the symptoms of metabolic myopathy in the result of the accumulation of dextrin in the muscles.
Thus, the provided clinical observation demonstrates the features of the course of glycogen disease type IV
in a child, the importance of early diagnosis and appointment of the specialized medical care in time.
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