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Гликогеноз 1b как причина тяжелого гипогликемического синдрома у 

новорожденного  

ВВЕДЕНИЕ. Гликогенозы – большая группа врожденных нарушений обмена веществ, при которых отмечается нарушение синтеза, мобилизации или распада гликогена. При наличии 

недостаточности ферментов, участвующих в обмене гликогена, приводящим как к дефектам глюконеогенеза, так и гликолиза, возникают эпизоды гипогликемии, вплоть до тяжелых, 

сопровождающихся судорогами, потерей сознания. Кроме того, в связи с избыточным накоплением гликогена с нормальной или патологически измененной структурой в различных органах, 

преимущественно в печени, сердечной и скелетных мышцах, почках, развивается их недостаточность. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ. 

Гликогенозы являются редкой группой наследственных заболеваний, с широкой вариабельностью клинических проявлений, что приводит к

поздней диагностике заболевания, несвоевременному началу диетотерапии и развитию тяжелых осложнений. Таким образом, важно исключать у 

пациентов с гипогликемическим синдромом наличие гликогеновой болезни и других нарушений обмена веществ.  
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Патогенез гликогенозов Ia и Ib типов Клинический случай

Пациентка К.

• От 3 срочных родов

• Нормальные росто-
весовые показатели 
при рождении 

• Брак 
близкородственный

1-е сутки жизни

• Гипогликемия

• Судороги, диффузный 
цианоз

• Инфузионная терапия 
растворами глюкозы с 
положительным 
эффектом

• Гипогликемический 
синдром расценен как 
транзиторный

1 месяц жизни

• Экстренная 
госпитализация с 
подозрением на сепсис, 
стрептодермию, 
двустороннюю 
пневмонию

• Гипогликемия до 0.6 
ммоль/л

• Повышение 
трансаминаз (Табл. 1)

Заподозрен «Врожденный 

гиперинсулинизм»

октреотид в дозе 90 мкг/сут 

(18.75 мкг/кг/сут) 

сохранялись эпизоды 

гипогликемии

4 месяца жизни

Госпитализация в ГНЦ РФ ФГБУ «НМИЦ 

эндокринологии»

Данные 
обследования

Врожденный гиперинсулинизм 
исключен на фоне отмены терапии 
(инсулин 0,2 мкЕ/мл на фоне 
гипогликемии 2,5 ммоль/л)

Высокие уровни триглицеридов, 
холестерина (Табл. 1)

Гепатомегалия по УЗИ

Стойкая нейтропения

Полноэкзомное секвенирование - в 7 экзоне гена SLC37A4

вероятно патогенный вариант c.699C>G в гомозиготном 

состоянии             гликогеноза Ib типа. 

Отмена октреотида, увеличены объем и частота 

кормления, введены смесь и масло с содержанием 

среднецепочечных жирных кислот          относительно 

стойкая эугликемия и нормализации б/х показателей 

(табл. 1). 

С 8 месяцев жизни в рацион введен кукурузный крахмал 

с положительным эффектом 

эндоплазматический ритикулум

глюкозо-6-

фосфатаза

Фн

H2O

Фн

глюкоза глюкозо-6-

фосфат
глюкокиназа

гексокиназа
АТФ АДФ

Ia недостаточность 

фермента

Ib недостаточность 

транслоказы 

фермента

До лечения На фоне лечения 

октреотидом

Отмена октреотида, 

коррекция питания

АСТ, Ед/л (9-80) 563,2 211,4 20,6

АЛТ, Ед/л (13-45) 126,8 153,5 13,8 

Холестерин, ммоль/л 

(3,3-5,2)

- 6,77 3,92 

Триглицериды, ммоль/л 

(0,1-1,7)

- 8,79 4,5 

Таблица 1


