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Ostali nazivi ukljucuju: Sindrom nedostatka GLUT1 (engl.
Glucose Transporter type 1), GlutlDS, G1D, bolest De Vivo

Pregled

Sindrom nedostatka transportera glukoze tip 1 (GLUT1, engl. Glucose
Transporter type 1) je rijetka, genski odredena bolest koja utjece na
metabolizam mozga. Uzrokovana je mutacijom SCL2A1 gena koja moze
biti de novo ili naslijedena. Posljedica haploinsuficijencije je smanjena
dostupnost glukoze mozgu i razvoj encefalopatije zbog oste¢enog
prijenosa glukoze preko krvno-moZzdane barijere. Trenutno je prepoznato
da sindrom nedostatka GLUT1 ima Sirok spektar manifestacija s razlicitim
stupnjem poteskoca i razli¢itim vremenom njihova pocetka tijekom Zivota
oboljelog. Ucestale manifestacije su: mikrocefalija, kognitivno ostecenje,
epilepsija i paroksizmalni poremecaji pokreta. lako jos uvijek nema lijeka
za sindrom nedostatka GLUT1, terapijska primjena ketogene dijete (KD),
koja se sastoji od visokog unosa masti, ogranicenog unosa ugljikohidrata
i prikladnog unosa bjelancevina, trenutni je standard lijecenja ovog
sindroma jer ketonska tijela mogu prijec¢i krvno-mozdanu barijeru i
koristiti se kao alternativni izvor energije za metabolizam mozga. Tijek
bolesti i dugorocni ishodi su razli¢iti. Do danas, za sindrom nedostatka
GLUT1, prirodni tijek bolesti, epidemiologija, odgovor na KD-u i njene

dugorocne posljedice nisu u potpunosti razjasnjene.

Incidencija i prevalencija

Sindrom nedostatka GLUT1 je rijedak poremecaj. Nedavno procijenjena
incidencija iznosi 1,65-2,22:100 000 Zzivorodenih. U retrospektivnim
istrazivanjima, prevalencija sindroma nedostatka GLUT1 je procijenjena
na oko 1:90 000 Zivorodenih. Medutim, zbog napretka u prepoznavanju
fenotipa, prava je prevalencija sindroma nedostatka GLUT1 moZda

podcijenjena.

Dijagnoza

Dijagnoza se moZze pretpostaviti kada su prisutne klinicke znacajke i kada je
potvrdena hipoglikorahija (niska razina glukoze u cerebrospinalnojtekucini)
pri normoglikemiji. Do danas, jedini poznati gen povezan sa sindromom
je SLC2A1. Mutacije su ve¢inom de novo, autosomno dominantne, no
moguci su obiteljski slu¢ajevi. Vrsta genske mutacije je mozda u korelaciji
s ozbiljnosti fenotipa. Molekularna dijagnoza je nedostizna kod 10%
oboljelih s klinickom slikom i tipicnim profilom cerebrospinalne tekucine
koji podrzavaju sindrom nedostatka GLUT1. Intronske varijante su takoder
zabiljezene kao uzrok sindroma nedostatka GLUT1, no jos uvijek nedostaje
detaljnijih dokaza. Rana dijagnoza sindroma nedostatka GLUT1 je nuzna za
rano lijecenje za vrijeme razvoja mozga, kada se simptomi mogu sprijeciti.
Ispravna dijagnoza zahtijeva poznavanje simptoma sindroma nedostatka
GLUT1, no oni mogu biti vrlo sli¢ni drugim bolestima i cesto nisu dovoljno

specifi¢ni da bi omogucili neposrednu dijagnozu.

Dob pocetka bolesti

Sindrom nedostatka GLUT1 je urodena pogreska metabolizma te je zbog
toga prisutan od samog rodenja. Medutim, prisutne su velike razlike u
dobi pocetka prvih simptoma ovog sindroma. Simptomi mozda nisu

odmah prisutni i mogu se mijenjati s dobi oboljelog.

Prisutni simptomi

Najucestaliji simptomi koji se prezentiraju su epilepticki napadaji.
Najce$ée su prisutni napadaji odsutnosti (apsansi), s pojavom u ranoj
dobi (prije 4. godine) i mioklono-atonicki napadaji, dok su Zarisni napadaji
manje ucestali. Drugi najucestaliji inicijalni simptomi sindroma nedostatka
GLUT1 su paroksizmalni pokreti ociju i glave, uglavhom karakterizirani
ponavljajuc¢im, viSesmjernim, sakadnim i konjugiranim pokretima odiju
i glave bez gubitka svijesti. U pocetku mozZe biti prisutno zaostajanje u
psihomotornom razvoju. Kod vecine oboljelih prisutni su i poremecaji
pokreta (koji mogu biti pocetni simptom kada se bolest manifestira u
kasnijoj zivotnoj dobi), a klasi¢no se prezentiraju prije obroka i ublazavaju
nakon obroka. Poremecaji pokreta mogu biti trajni ili paroksizmalni. Trajni
poremecaji pokreta ukljucuju ataksiju, spasticnost i distoniju sa smetnjama
hodanja, dok su koreja i tremor manje ucestali. Paroksizmalni poremecaji
pokreta suvecinom prezentirani kao paroksizmalna diskinezija provocirana
fizickom aktivnosti, ozbiljna paroksizmalna motoricka disfunkcija i
paroksizmalni dogadaji s kompleksnim neuroloskim simptomima, a ¢esto
su izazvani stresom, povisenom tjelesnom temperaturom, umorom,
gladovanjem ili nedovoljnom nutritivnom ketozom. Vecina oboljelih ima
odreden stupanj dizartrije s odredenim stupnjem osStecenja govora.
Stec¢ena mikrocefalija mozZe postati ocita tijekom djetinjstva. Ucestale su
intelektualne poteskoce, no vrlo su varijabilne, krec¢uci se od blagih do
ozbiljnih slu¢ajeva. Vjestine izvedbe su uglavnom zahvacenije od verbalnih.
Sposobnost prilagodbe i socijalne vjestine se smatraju jacim stranama.
Alterniraju¢a hemiplegija, hemiplegi¢ne migrene, ciklicko povracanje,
epizode poput mozdanog udara, spisateljski gr¢, intermitentna ataksija,

parkinsonizam i no¢na bol u misi¢ima nogu su vrlo rijetke znacajke.

Kako se epilepticki napadaji mijenjaju
tijekom vremena?

Klinicke manifestacije se mijenjaju tijekom vremena od pojave epilepsije
dojenacke/djecje dobi do poremecaja pokreta kod adolescenata/odraslih.
Epilepticki napadaji u oboljelih sa sindromom nedostatka GLUT1 se
obicno poboljsavaju tijekom vremena, a ucestalost napadaja se moze
smanjiti ili napadaji mogu prestati u kasnoj djecjoj dobi, adolescenciji ili
odrasloj dobi. Medutim, poremecaji pokreta najcesée postaju istaknutiji u

adolescenciji i odrasloj dobi.



EEG znacajke

Slicno klini¢kim znacajkama, i neurofizioloske karakteristike su kompleksne
i razliCite. Rezultati zapisa elektroencefalograma (EEG) mogu se mijenjati
kod pojedinca tijekom vremena i mogu obuhvatiti zariSnu, multi-Zarisnu,
generaliziranu ili normalnu aktivnost kod istog pojedinca u razlicito
vrijeme. Kod dojencadi, najucestalije su pojave Zarisnog usporavanja
osnovne aktivnosti i epileptiformnih izbijanja, dok su kod djece u dobi od 2
ili viSe godina primijeceni generalizirani Siljak-val kompleksi frekvencije od
2,5 do 4 Hz. U istrazivanju u kojem je usporedivan pre- i post-prandijalni
EEG zapis, zabiljezeno je znacajno smanjenje epileptiformnih izbijanja u

postprandijalnom snimku.

Lijecenje

Nema specificne terapije za sindrom nedostatka GLUT1. Terapijska
primjena KD-e, koja se sastoji od visokog unosa masti, ograni¢enog unosa
ugljikohidrata i prikladnog unosa bjelancevina, jos uvijek je zlatni standard
za lije¢enje ovog sindroma. Ketonska tijela mogu prijeéi krvno-mozdanu
barijeru i koristiti se kao alternativni izvor energije za metabolizam mozga.
Stoga se KD treba uvesti Sto ranije. KD-e su uglavnom ucinkovite u kontroli
epileptickih napadaja, a nekim oboljelima ni ne trebaju antikonvulzivni
lijekovi. S KD-om se moZe poboljsati kognitivni razvoj kao i simptomi
poremecaja pokreta. Klasicna KD (s 3:1 ili 4:1 ketogenim omjerom t;j.
omjerom koli¢ine masti u gramima naspram kolicine bjelancevina i
ugljikohidrata u gramima, zajedno) pruza vecu razinu nutritivne ketoze
pa se preferira kod oboljelih mladeg uzrasta, dok je manje restriktivna
verzija tj. modificirana Atkinsova dijeta prikladnija metoda koja poboljSava
pridrzavanje i suradljivost kod adolescenata i odraslih. Trajanje odrZavanja
dijetoterapije nije odredeno, a nastavlja se i u odrasloj dobi kako se
simptomi mogu ponovo pojaviti pri njenom ukidanju. Neki oboljeli
uzimaju i antikonvulzivnu terapiju i prije postavljanja dijagnoze. Ovi lijekovi
ne djeluju na metabolicko ostecenje koje je uzrok sindroma nedostatka
GLUT1, ali se mogu dodatno koristiti uz terapijsku provedbu KD-e za
poboljsanje kontrole epileptickih napadaja, iako je njihova interakcija s

KD-om zabrinjavajuca.

Pracenje/kontrolne evaluacije

Kontrole su usmjerene na nadzor razvoja simptoma sindroma nedostatka
GLUT1 kao i na ucinkovitost/podnosenje terapijske provedbe KD-e:

Obitelj i udruge oboljelih
(svakodnevno)
Podréka oboljelom
Pracenje pridriavanja

Nutricionisti¢ka procjena
{nakon 0-1-3-6-12 mjeseci)
Tjelesna masa, tielesna visina i

idealnz tielesna masa za
dob/tjelesnu visinu
Powijest prenrane
Debljina koinih nabora
Analiza bioelektriéne impedancije
Indirektna kalorimetrija
Dezintometrija (DEXA) (svakin 6
mjesaci)
Ultrazvuk abdomena (svakin &
mjeseci)

Progjena prigriavania dijetoterapije
Procjena prikladnosti dijete
(energetski unes, unos bjelanéevina
i teluéina)

Pracjena koridtenih dodataka
prehrani (vitamina, minerala)

Neuroloka procjena
{nakon 0-1-3-6-12 mjeseci)

Procjena napadaja (eticlogija,
vrsta, ucestalost)

Progena AKL-ova i crugin
ljekova

OBOLIJELI

Instrumentalna progena
(EEG/Holter EZG)

Progjena kognitivnog razvoja/
cjelokupnog razvoja/ponaiania

Procjena metabolickih krvnin
pretraga i analize urina

Procjena uéinkovitosti ketogene
dijete

Nutricionist i medicinska sestra
(tjedni telefonski i/ili elektronicki kentakt)
Fomno planirano pracenje
Revizija dijete

Prevedeno i prilagodeno s: Pasca L, De Giorgis V, Macasaet JA, Trentani C, Tagliabue
A, Veggiotti P. The changing face of dietary therapy for epilepsy. Eur J Pediatr. 2016

Oct;175(10):1267-76. doi: 10.1007/s00431-016-2765-z. Epub 2016 Sep 1.

Individualizirani protokol za hitna stanja

Individualizirani protokol za hitna stanja je obavezan za oboljele koji

provode KD-u.

| Post evaluacijo:
Krvne pretrage
Oprezna koridtenje lijekova
Re-kontakt s timom za KD ->
pregled plana vodenja oboljelog,
prilagedba dijetetskog relima,
remedulacija kanzumacije abroka,
prilagodba popratnih lijekova |
dodataka prehrani

Prijem na hitnu pomod:

s informacijama o KD

Prva cvaluacijo:

Trenutno korifteni lijekovi | dodaci prehrani
Razdoblje | rezultati posljednjeg pregleda
nutricionista

[ Pre-evaluacija:

Ultrazvuk abdomena (osobito ako
je prisutna bol, jetrena disfunkcija)
Razmotriti lijekove koji se trebaju
Izbjegavati

" Kontakt s referentnim timom za KD:
Uiinkovite konzultacije o kijuénim aspektima
poput nutritivie ketoze, glikemije, gladovanja,

> primjene obroka | tretmana
h o= Zajednitko donodenje odiuka o planu vodenja

Nadzor: Apuiinie

Mierenje razina ketonskih tijela | ghukoze u
krvi barem 2 puta na dan

Kryne pretrage (parametri bubrelne i jetrene
funkeije, elektroliti, lipidni profil)

Prevedeno i prilagodeno s: Pasca L, Varesio C, Ferraris C, Guglielmetti M, Trentani
C, Tagliabue A, Veggiotti P, De Giorgis V. Families’ Perception of Classic Ketogenic Diet
Management in Acute Medical Conditions: A WebBased Survey. Nutrients. 2020 Sep
24;12(10):2920.

PruZiti oboljelom i roditeljima/
skrbnicima informacije o:

¢ Odgovarajucoj podrsci za primjenu dijetoterapije (multidisciplinarni tim
za ketogene dijete)

¢ Indikacijama za rehabilitaciju i podrsku (neuropsiholoska evaluacija,

fizioterapija, logopedska terapija, podrska za intelektualni razvoj)
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Ostali nazivi ukljucuju: Sindrom nedostatka GLUT1 (engl.
Glucose Transporter type 1), GlutlDS, G1D, bolest De Vivo

Pregled

Sindrom nedostatka transportera glukoze tip 1 (engl. Glucose Transporter type
1) je rijetka genska bolest koja utjece na metabolizam mozga. GLUT1 je protein
odgovoran za prijenos glukoze, glavnog izvora energije za mozak, preko krvno-
mozdane barijere. Proizvodi ga SLC2A1 gen na kromosomu 1. Ako je ovaj gen
oStecen mutacijom, ne moZe se proizvesti dovoljno prijenosnog proteina ili
proizvodnja nije dovoljno ucinkovita kako bi se osigurao dostatan prijenos
glukoze. Glukoza je glavni izvor energije za mozak i vazna je za metabolizam
mozga i funkciju neurona, pa, kod oboljelih od sindroma nedostatka GLUT1,
mozak ne dobiva dovoljno energije za normalan rast i normalnu funkciju, tj.
mozak je uvijek gladan i mozda nece ispravno funkcionirati. Prevladavajuci
simptomi su epilepsija, kasnjenje u razvoju, kognitivno osStecenje, govorno
ostecenje i poremecaji pokreta. Trenutno nema poznatog lijeka za sindrom
nedostatka GLUT1, no postoje metode lijecenja, uglavnhom specificnom
dijetom tj. ketogenom dijetom (KD) koja moze pomodi pri hranjenju mozga i
sprijeciti ili poboljsati simptome jer pruza alternativni izvor energije za mozak.
Tijek bolesti kod oboljelih je razli¢it, a informacije o dugoro¢nim ishodima,

ucestalosti bolesti i ucinkovitosti KD-e treba jo$ dodatno istraziti.

Kolika je ucestalost sindroma nedostatka
GLUT1?

Sindrom nedostatka GLUT1 je rijetka bolest Sto znaci da zahvaca mali broj
osoba u usporedbi s opcom populacijom (bolest se definira kao rijetka ako je
njena ucestalost manja od 1:2 000 osoba). Procijenjena ucestalost sindroma
nedostatka GLUT1 je 1,65-2,22:100 000 Zivorodenih. Prevalencija sindroma
(populacija koja je zahvacena u danom vremenu) je procijenjena na oko 1:90

000. Medutim, prevalencija se smatra podcijenjenom, osobito kod odraslih.

Kada se pojavljuju prvi simptomi?

Sindrom nedostatka GLUT1 je urodena pogreska metabolizma te je zbog toga
prisutan od samog rodenja. Medutim, simptomi mozda nisu neposredno
prisutni i mogu se mijenjati s dobi oboljelog. Simptomi mogu zapoceti u ranoj
dojenackoj dobi u obliku paroksizmalnih pokreta ociju i glave, rane pojave
epilepsije ili kasnjenja u stjecanju predvidenih psihomotornih ciljeva ili kasnije

u djetinjstvu s kasnjenjem u kognitivnom razvoju i motori¢kim smetnjama.

Kako se dijagnosticira sindrom nedostatka
GLUT1?

Ispravna dijagnoza zahtijeva poznavanje simptoma sindroma nedostatka
GLUT1, no oni mogu biti vrlo sli¢ni simptomima drugih bolesti i nisu
dovoljno specifi¢ni da bi omogucili neposrednu dijagnozu. Kada simptomi
pobude sumnju na sindrom nedostatka GLUT1, treba se prikupiti uzorak

cerebrospinalne tekucine kako bi se usporedila razina glukoze s onom

u krvi. Kod oboljelih od sindroma nedostatka GLUT1, razina glukoze u
cerebrospinalnoj tekuéinu je abnormalno niska. Umjesto ili nakon uzorkovanja
cerebrospinalne tekuéine, moze se vrsiti gensko testiranje kako bi se pronasle
uzrocne varijante na SLC2A1 genu. Medutim, pojedini oboljeli od sindroma
nedostatka GLUT1 mozda nece imati identificiranu mutaciju na SLC2A1 genu.
Trenutno se istrazuju potencijalni geni koji takoder mogu uzrokovati sindrom
nedostatka GLUT1. Rana dijagnoza sindroma nedostatka GLUT1 je neophodna
za pocetak ranog lijecenja, u fazama kada se mozak jos uvijek razvija, kako
bi se sprijecili simptomi. Medutim, manifestacije sindroma nedostatka GLUT1
mogu biti vrlo slicne kao i kod drugih bolesti i cesto nisu dovoljno specificne da

bi omogucile neposrednu dijagnozu.

Koji su simptomi prvo prisutni kod
sindroma nedostatka GLUT1?

Najucestaliji simptomi na pocetku su tvrdokorni epilepticki napadaji.
Uglavnom su to napadaji odsutnosti (apsansi) (dijete izgleda fiksirano na
nekoliko sekundi) ili mioklono-atonicki napadaji (dijete ima opsezne trzaje
miSica koji su praceni gubitkom misicnog tonusa sto uzrokuje pad). Drugi
najucestaliji znak sindroma nedostatka GLUT1 su paroksizmalni pokreti ociju
i glave, karakterizirani nevoljnim ponavljajuc¢im pokretima ociju i glave u vise
smjerova, kao da gledaju muhu, bez gubitka svijesti. Kod vecine oboljelih
prisutna su motoricka ostecenja koja mogu biti nepromjenjiva i trajna ili
paroksizmalna. Oboljeli mogu razviti ataksiju, spasti¢nost i distoniju sto
vodi do nestabilnog i nekoordiniranog hoda. Takoder mogu imati epizodne
poremecaje pokreta, koji se uglavnom manifestiraju u obliku paroksizmalne
diskinezije provocirane fizickom aktivnoscu, ozbiljne paroksizmalne motoricke
disfunkcije i paroksizmalnih dogadaja s kompleksnim neuroloskim simptomima
koji su Cesto izazvani stresom, povisenom tjelesnom temperaturom, umorom,
gladovanjem ili nedovoljnom nutritivnom ketozom. Vecina oboljelih takoder
ima odreden stupanj kasnjenja u psihomotornom razvoju i kognitivnog
ostecenja, a takoder su zahvaceni i govor i jezik. Stecena mikrocefalija

(progresivno usporenje rasta glave) moze postati vidljiva tijekom djetinjstva.

Kako se simptomi mijenjaju tijekom

vremena?

Epilepticki napadaji u oboljelih od sindroma nedostatka GLUT1 se obi¢no
poboljsavaju tijekom vremena, a smanjenje ucestalosti ili prestanak napadaja
se mogu dogoditi u kasnoj djecjoj dobi, adolescenciji ili odrasloj dobi.
Medutim, kako se ucestalost epileptickih napadaja smanjuje, u adolescenciji i
odrasloj dobi poremecaji pokreta postaju sve izrazeniji. Govorne poteskoce se
ne pogorsavaju, ali mogu biti istaknutije i utjecati na socijalno funkcioniranje u

adolescenciji i odrasloj dobi.



Zasto se treba izvoditi EEG?

Elektroencefalogram (EEG) se treba redovito izvoditi radi uocavanja
prisutnosti epileptickih napadaja i karakteriziranja abnormalnih elektri¢nih

aktivnosti mozga.

Kako se sindrom nedostatka GLUT1 treba
lijeciti?

Terapijska primjena KD-e je prviizbor lijecenja za sindrom nedostatka GLUT1
i treba se zapoceti Sto je ranije moguce kako bi se osigurao alternativni izvor
energije za mozak u razvoju. KD, karakterizirana visokim unosom masti,
ogranicenim unosom ugljikohidrata i prikladnim unosom bjelancevina,
potice proizvodnju ketonskih tijela koji su alternativniizvor energije za mozak.
Dijetoterapija je uglavnom ucinkovita u kontroli epileptickih napadaja, a
neki oboljeli vise ne trebaju antikonvulzivne lijekove. Nadalje, s terapijskom
provedbom KD se takoder mogu poboljsati kasnjenja u kognitivnom razvoju
i poremecaji pokreta. Postoje razlicite vrste KD-e. Klasi¢na KD pruza vecu
razinu nutritivne ketoze i opcenito se preporucuje kod mladih oboljelih, dok
je manje restriktivna KD tj. modificirana Atkinsova dijeta mozda prikladnija
za adolescente i odrasle kojima se moZe bolje prilagoditi. Trajanje odrZavanja
dijetoterapije nije odredeno, a nastavlja se i u odrasloj dobi kako se
simptomi mogu ponovo pojaviti pri njenom ukidanju. Neki oboljeli uzimaju i
antikonvulzivnu terapiju i prije postavljanja dijagnoze. Ovi lijekovi ne djeluju
na metabolicko oStecenje koje je uzrok sindroma nedostatka GLUT1, ali se
mogu koristiti uz terapijsku provedbu KD-e kako bi se poboljsala kontrola

epileptickih napadaja.

Koje su kontrolne procjene tijekom
vremena?

Kontrole procjene su usmjerene na nadzor razvoja simptoma sindroma
nedostatka GLUT1 kao i u¢inkovitosti/podnosenja terapijske provedbe KD-e:

Ohitelj i udruge oboljelih
(svakodnewno)
Podrika oboljelom
Pracenje pridriavanjz

Neurologka procjena
(nakon 0-1-3-6-12 mjesad)

Nutricionisticka procjena
{nakon 0-1-3-6-12 mjesaci}
Tielesna masa, tjelesna visina i
idealna tjelesna masa za
doby/tjelesnu visinu
Povijest prehrane
Dezljina koZnih nabora
Analiza bioelektritne impedancije
Indirektna kalorimetrija
Dezintometrija (DEXA) (svakih &

Progjena napadaja (etiologija,
vrsta, ufestalost]

Progjena AKL-ova i drugih
lijekova

OBOLJELI

Instrumentalna progena
(EEG/Holter EEG)

mjeseci)
Progena kegnitivnog razveia/ Ultrazvuk abdomena (svakih 6
gelokupnog razveja/ponaiana mjeseci)

Progjena pridrZavanja dijetoterapije
Progjena prikladnosti dijete
(energetski unos, unos bjelancevina
i tekucina)

Procjena koristenih dodataka
prehrani (vitamina, minerala)

Procjena metabolickin krvnin
pretraga i analize urina

Progiena udinkovitosti ketogene
dijete
Nutricionist i medicinska sestra
(tiedni telefonski i/l elektronicki kontakti)
Pomno planirano prafenje
Revizija dijete

Prevedeno i prilagodeno s: Pasca L, De Giorgis V, Macasaet JA, Trentani C, Tagliabue A, Veggiotti P. The
changing face of dietary therapy for epilepsy. Eur J Pediatr. 2016 Oct;175(10):1267-76. doi: 10.1007/s00431-
016-2765-z. Epub 2016 Sep 1.y for epilepsy. Eur J Pediatr. 2016 Oct;175(10):1267-76. doi: 10.1007/s00431-
016-2765-z. Epub 2016 Sep 1.

Sto uciniti u slucaju hitne situacije?
Vrlo je korisno imati pripremljeni protokol za hitna stanja za oboljele koji
provode KD-u.

Post-evaluacijo: - - -
Krvne pretrage Prijem na hitnu pomod:

Dostupnost medicinske dokumentacije
s informacijama o KD
Prva evaluacija:

Trenutno koriSteni lijekovi | dodaci prehrani
Razdaoblie i rezultsti posliednjeg pregieda
DURICIENISA.

Oprezno koridtenje lijekova
Re-kontakt s timom za KD ->
pregled plana vodenja oboljelog,
prilagodba dijetetskog refima,
remodulacijs konzumacije obroka,

prilagodba popratnih lijekova |
dodataka prehrani

Pre-evaluacija:
Ultrazvuk abdomena (osobito ako
Je prisutna bol, jetrena disfunkcija)

Razmotriti lijekove koji se trebaju /' Kontakt s referentnim timom za KD:

& |vtinkovite konzuitaciie o Mpotnim aspektima

Izbjegavati £
/\ﬁ" poput nutritivne ketoze, glikemije, gladovanja,
> primjene obroka | tretmans
—— = Zajednitko donolenje odiuka o plany vodenja
adron: h- oboljelog
Mjerenje razing ketonskih tijela i gukose u

krvi barem 2 puta na dan
Krune pretrage (parametri bubreine | jetrene
funkeije, elektrolity, lipidni profil)

Pasca L, Varesio C, Ferraris C, Guglielmetti M, Trentani C, Tagliabue A, Veggiotti P, De Giorgis V. Families’
Perception of Classic Ketogenic Diet Management in Acute Medical Conditions: A Web-Based Survey.
Nutrients. 2020 Sep 24,12(10):2920.

Sto mogu pitati lijecnika?
e Odgovarajucu podrsku za primjenu dijetoterapije (multidisciplinarni tim
za ketogene dijete)

¢ Indikacije za rehabilitaciju i podrsku (neuropsiholoska evaluacija,

fizioterapija, logopedska terapija, podrska za intelektualni razvoj)

¢ Gensko savjetovanje.

Udruga oboljelih i znanstvenih skupina

Associazione lItaliana glutl APS
www.glutl.it | segreteria@glutl.it

bt

Associazione Italiana

Za podrsku oboljelima i obitelji obratite se na:
Dravet sindrom Hrvatska

www.dravet-sindrom-hrvatska.hr %@D RAVET
info@dravet-sindrom-hrvatska.hr = S‘]lN DROM

mE
B EE BHRVATSKA
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