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Syndrém GLUT1 deficiencie je zriedkavé neurometabolické ochorenie mozgu vznikajuce pri poruche transportu glukézy cez
hematoencefalicku bariéru. KedZze mozog je takmer Uplne zavisly od dodavky glukézy ako hlavného zdroja energie a GLUT1 je
hlavnym transportérom glukozy cez hematoencefalicku bariéru, klasicky typ ochorenia sa prejavuje zavaznymi désledkami neu-
roglykopénie: véasnou neurovyvojovou encefalopatiou s epileptickymi zachvatmi, ziskanou mikrocefaliou, kognitivnym deficitom
a rozli¢nymi perzistentnymi alebo paroxyzmalnymi motorickymi (¢asto komplexnymi) prejavmi, ako je ataxia, spasticita alebo
dysténia. Najdolezitejsim diagnostickym krokom je dékaz hypoglykorachie (menej ako 2,2 mmol/l) v likvore a znizeného pomeru
glukézy likvor/sérum (va¢sinou menej nez 0,4). Definitivnu diagnézu viak prindsa molekuldrne genetické vysetrenie SLC2AT génu.
Najucinnejsou formou liecby je ketogénna diéta, pri ktorej sa utilizuji mastné kyseliny ako nadhradny zdroj energie pre mozog.
Z hladiska progndzy je vsak kritickym vcasné rozpoznanie ochorenia a tym véasné zavedenie ketogénnej diéty.

Klucové slova: syndrom GLUT1 deficiencie, SLC2A7, ketogénna diéta.

GLUT1-deficiency syndrome

GLUT1-deficiency syndrome is a rare neurometabolic brain disorder caused by disruption of glucose transport across the blood-
brain barrier. As brain almost completely depends on glucose supply as the main source of energy, and the GLUT-1 represents
the main transporter of glucose across the blood-brain barrier, the classic form of the disease manifests by severe consequences
of neuroglycopenia: early neurodevelopmental encephalopathy with seizures, acquired microcephaly, cognitive deficit and
various persistent or paroxysmal motor (often complex in nature) features such as ataxia, spasticity or dystonia. The evidence
of low glucose cerebrospinal fluid level (lower than 2.2 mmol/l) and the low CSF/serum glucose ratio (mostly lower than 0.4) are
the most important diagnostic clues. Definite diagnosis, however, lies on the molecular-genetic testing of the SLC2AT gene. The
most efficacious treatment strategy is the ketogenic diet, in which the body utilizes fatty acids as an alternative source of energy
for the brain. However, early recognition of the disease and early introduction of ketogenic diet is crucial for better prognosis.

Key words: GLUT1-deficiency syndrome, SLC2A]1, ketogenic diet.

Uvod

Syndrém deficiencie glukézového trans-
portéra 1 (GLUT1) (dalej GLUT1-DS) je zriedkavé
neurometabolické ochorenie mozgu vznika-
juce poruchou transportu glukdzy z krvi do
mozgu, ktorého désledkom je neuroglykopé-
nia. 80-90% pripadov sa prejavuje klasickym
fenotypom opisanym pévodne De Vivom
(DeVivo et al., 1991), a to v€asnou neurovyvojo-

vou encefalopatiou s epileptickymi zachvatmi,
ziskanou mikrocefaliou, kognitivnym deficitom
a komplexnou motorickou poruchou - najma
ataxiou, spasticitou, dysténiou a rozlicnymi pa-
roxyzmalnymi prejavmi. Zakladnym laboratér-
nym prejavom je znizena koncentracia glukézy
v likvore. Ochorenie je potencialne liecitelné,
avsak za podmienok, ze efektivne preventivne

a terapeutické opatrenia sa zavedu ¢o najskor.

Preto je potreba rozpoznania GLUT1-DS pre
pacienta priam vitélne délezita (Pons et al.,
2020). Informécie o vyskyte GLUT1-DS sa v lite-
rature lisia. Recentné udaje hovoria o incidencii
1,65-2,22/100000 obyvatelov (Lopez-Rivera
etal., 2020). Data o incidencii alebo prevalencii
v SR alebo CR nie st zname. Celosvetovo sa
viak predpokladd, Ze ide o poddiagnostiko-
vané ochorenie (Pons et al., 2020).
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Etiopatogenéza

Ludsky mozog je takmer Uplne zavisly
od dodavky glukézy, ktora je pref hlavhym
zdrojom energie. S cielom vytvérat ATP vstu-
puje do procesu glykolyzy, pricom limitujucim
krokom tejto reakcie je premena na glukéza-
-6-fosfat katalyzovana hexokinazou. Transport
glukézy do mozgu cez hematoencefalicku ba-
riéru sprostredkuju dva typy prendsacov: jed-
nosmerné natrium dependentné prendasace
zrodiny SLC5 (s dvandstimi izoformami ozna-
¢ovanymi SGLT1-12) a obojsmerné natrium
independentné prenasace z rodiny SLC2 pre-
nasajuce glukézu mechanizmom facilitovanej
diftzie (izoméry GLUT1-14). Hlavnym trans-
portérom glukézy je GLUT1. Existuje v dvoch
izoformach (45 a 55 kDa), ktoré si dominant-
ne exprimované v endotelialnych bunkach
hematoencefalickej bariéry a astrocytoch.
Okrem glukézy transportuje aj ostatné hexé-
zy (napriklad galaktézu alebo mandzu), tiez
oxidovanu formu vitaminu C alebo glukézovy
analoég pouzivany pri ®F-FDG-PET vysetreni.
GLUT1 je esencidlny pre udrzanie normalnej
funkcie mozgu a jeho porucha vyustuje do za-
vaznych klinickych désledkov (Patching, 2017).

Genetickym podkladom GLUT1-DS
je haploinsuficiencia spésobena mutaciami
v SCL2AT géne lokalizovanom na lokuse 1p35-
31.3, ktorych désledkom je znizenie mnozstva
génového produktu, teda GLUT1. 90 % mutacii
vznika de novo. Zriedka ide o autozomalne
dominantne alebo velmi zriedka o autozoma-
Ine recesivny typ dedi¢nosti (Rotstein et al.,
2010; Koch a Weber, 2019). '®F-FDG-PET studie
u pacientov s GLUT1-DS preukazuji hypome-
tabolizmus v talamokortikalnej a cerebeldrnej
oblasti. Kym poruseny talamicky metaboliz-
mus sa moze spajat s epileptogenicitou, po-
Skodenie cerebeldrnych spojov moze viest
k poruche koordinacie (Akman et al., 2015).

Klinicky obraz

GLUT1-DS mé6zeme z hladiska klinického
obrazu rozdelovat na castejsi fenotyp kla-
sicky a na menej casté atypické fenotypy
(Pons et al., 2020). Opisuje sa aj rozdelenie
podla klinickych skupin na formu klasickd,
dominantne epileptickd a formu s domi-
nujucimi pohybovymi priznakmi (Hully et
al., 2015), alebo rozdelenie na tri hlavné kli-
nické domény (epilepsia, extrapyramidové
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poruchy a kognitivne/neurobehavioralne
poruchy), pricom klasicky fenotyp je tvore-
ny prienikom tychto domén (Pearson et al.,
2013). Délezitym diagnostickym vodidlom
GLUT1-DS je tendencia k fluktudcii zavaznosti
a zhorsenie mnohych klinickych prizna-
kov po spustacoch, ako je hladovanie,
cvi¢enie, nadmerna fyzicka aktivita, in-
terkurentné ochorenie, hortuicka, emocny
stres, Unava, Uzkost alebo nedodrziavanie
ketogénnej diéty. Su dosledkom insuficient-
nej dodavky energie pri zvysenom naroku,
atonajma v pripade paroxyzmalnych portch
(Pearson et al., 2013; Hully et al., 2015).

Klasicky fenotyp

Klasicky fenotyp tvori kombinacia medika-
mentozne refraktérnej epilepsie s infantilnym
vznikom, mikrocefalie, kognitivnych poruch
a rozli¢nych, ¢asto komplexnych pohybovych
prejavov, ako je ataxia, spasticita, dystonia,
a réznych paroxyzmdalnych neurologickych
prejavov (Pons et al., 2020). Manifestuje sa typic-
ky uz v prvych mesiacoch zivota, pricom inicial-
nou manifestaciou byva najcastejsie epilepsia.
Epileptické zachvaty su pritomné u 90% pacien-
tov, priemerny vek ich vzniku je osem mesiacov.
Vacsinou byvaju zmiesané. Podla frekvencie
vyskytu su to najcastejsie zachvaty generali-
zované tonicko-klonické (53 %), generalizované
bez motorickych prejavov (49 %), fokalne s po-
ruchou vedomia (37 %), myoklonické (27 %),
drop ataky (26 %) (Pong et al., 2012). GLUT1-DS je
pri¢inou az 10 % detskych fokélnych zachvatov
s poruchou vedomia (absencii) so véasnym po-
Ciatkom (pred 4. rokom Zivota) a 5 % myoklonic-
ko-astatickych epilepsii. Zriedkavé su myoklo-
nické absencie pri R126C variante SLC2AT génu
(Aulickd et al.; 2018). Semioldgia zachvatov sa
meni v priebehu ochorenia. Najskor dominuju
fokalne zachvaty bez poruchy vedomia, vo veku
okolo dvoch rokov atypické fokalne zachvaty
s poruchou vedomia a myoklonické zachvaty
a po troch rokoch generalizované tonicko-klo-
nické zachvaty (Hully et al., 2015). Asi u tretiny
deti sa vcasne vyskytuju pomerne Specifické
epizodické pohyby o¢i a hlavy. Ide o opakuj-
Uce sa multidirek¢né sakady s frekvenciou 1-2
sekundy, vyskytujuce sa spolu s ipsilateralny-
mi pohybmi hlavy. St precipitované tnavou,
stresom alebo hladovanim a maju v detstve
tendenciu vymiznut. Povazuju sa za dolezity
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diagnosticky priznak GLUT1-DS. Predpoklada
sa, Ze sU sposobené abnormalnou neuronalnou
aktivitou nezrelych okulomotorickych okruhov
pre kontrolu sakad v dosledku deficitu glukozy
(Pearson et al., 2017).

Porucha vyvoja, ataxia a mikrocefalia,
ktoré sa vyvijaju vo v€asnom obdobi a sko-
rom detstve, pretrvavaju aj v dalSom prie-
behu. Kym paroxyzmalne priznaky zacinaju
v detstve a neskor sa zlepsuju (dokonca mozu
vymiznut), dystdnia byva castejsie neskor.
Rozli¢né mimovolné pohyby (pozri nizsie) ma-
juvseobecne tendenciu pribudat s vekom do
dospelosti. Medzi perzistentné pohybové
poruchy patri dysténia (najcastejsie distalne
na hornych koncatinéch), chorea, tremor (ce-
rebeldrny alebo dystonicky), myoklonus (epi-
lepticky i neepilepticky), zriedkavo stereotypie
a tiky. Naj¢astejsim prejavom perzistentnych
poruch je porucha chédze, na ktorej sa moze
podielat spasticita, ataxia a dystonia.

Spektrum neurovyvojovych abnormalit
tvori oneskorenie reci, poruchy artikulacie,
ucenia a rozli¢ny stupen kognitivnej poru-
chy. Poruchy kognicie zva¢sa koreluju so z&-
vaznostou ostatnych priznakov (Di Georgis
et Veggiotti, 2013).

Atypické fenotypy
Medzi atypické fenotypy patria (Pons et

al., 2020):

= Benigne idiopatické epileptické syn-
drémy.

= Neurovyvojové poruchy s variabilnou
motorickou a intelektovou dysfunkciou.

B Paroxyzmalna cvi¢enim indukovana
dysténia (PED - paroxysmal exercise-
-induced dystonia) s alebo bez epilep-
sie. MOze sa vyskytovat s inymi priznakmi,
no aj samostatne. Epizédy dysténie alebo
choreoatetézy (predovsetkym na dolnych
koncatinach) su spustané typicky pro-
longovanym cvic¢enim. Niekedy im pred-
chadzaju nespecifické varovné priznaky,
ako napriklad tfpnutie. Vznikaju vacsinou
v detstve, no mozu aj pocas adolescencie
alebo v¢asnej dospelosti. PED spésobe-
nad mutaciou v géne SLC2AT sa v katalégu
genetickych dystonickych syndromov
oznacuje ako DYT18 a PED v kombinacii
s progresivnou spastickou paraparézou
ako DYT9 (Pons et al., 2020).
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m Dalsie paroxyzmalne poruchy. Epizédy
slabosti, ktoré mézu imitovat periodic-
ku paralyzu, epizédy ataxie, hemiplégie
a non-kinezigénnych dyskinéz, migréna,
cyklické vracanie, epizody behavioralnych
poruch s iritabilitou, agresivitou, alebo
paroxyzmalne prejavy s autonédmnou
dysfunkciou (Pons et al., 2020). Nedavno
bola pri GLUT1-DS opisand ndpadna pa-
roxyzmalna porucha chédze nazvana
,Criss-cross gait”. Charakterizuju ju choreo-
dyskinézy dolnych koncatin prejavujuce
sa opakovanym prekrizovanim néh, ne-
pravidelnymi a nédhodnymi krokmi, kom-
penzovanymi pohybmi hornych koncatin
pre udrzanie rovnovéhy (Magrinelli et al.,
2020).

B Fenotyp s minimalnymi priznakmi.
Ide o vzacny fenotyp (1% pripadov), pri
ktorom byva ¢asto neporuseny intelekt
a priznaky su len solitarne, napriklad
vzniknuté po epizdéde hladovania (Lee at
al., 2010; Di Georgis et Veggiotti, 2013).

Vzhladom na to, ze priznaky klasického
fenotypu a atypickych fenotypov sa casto
prekryvaju, recentne sa v literature priznaky
GLUT1-DS zacali uvédzat v podobe akychsi
klastrov klinickych manifestacii, napriklad:
refraktérne detské epilepsie, fokalne epile-
psie s poruchou vedomia so véasnym po-
¢iatkom, myoklonicko-astatické epilepsie,
psychomotoricka retarddcia, komplexné
motorické poruchy, paroxyzmalne prejavy
(Aulickd et al., 2018).

Diagnostika

MR vySetrenie mozgu u pacientov
s GLUT1-DS byva normdlne alebo len s ne-
Specifickymi nalezmi (Koch et Weber, 2019).
Nedavno boli opisané tri pripady s napadny-
mi bilaterdlnymi hypointenzitami v nucleus
caudatus a nucleus lentiformis, pravdepo-
dobne spbdsobenymi ukladanim Zeleza (van
Samkar et al., 2020). EEG nalezy variruju od
fokalnej epileptickej aktivity cez spomalenie
zdznamu az po normalne vysledky (Leary
et al., 2003). Pocas hladovania byva EEG ab-
normalnejsie ako postprandidlne (Di Georgis
et Veggiotti, 2013). PET vysSetrenie zobrazuje
glukézovy hypometabolizmus v cerebelle,
talame a meziotemporalnych oblastiach a hy-

permetabolizmus bazalnych ganglii (Akman
etal., 2015).

Klinicky najprinosnejsim a pritom nena-
ro¢nym vysetrenim je lumbalna punkcia.
Charakteristickym nalezom pri GLUT1-DS je
hypoglykorachia (menej ako 2,2 mmol/l) pri
normoglykémii. Pomer glukézy likvor/sé-
rum by mal byt mensi nez 0,4, pri miernych
fenotypovych prejavoch moze byt aj vyssi, no
zvdcsa nie normalny. Lumbalna punkcia by sa
mala realizovat po 4-6 hodinach hladovania
a odber krvi eSte pred fou (prevencia stre-
som indukovanej hyperglykémie). Dolezité je
simultanne meranie cerebrospinalneho lak-
tatu, ktory by mal byt tiez nizsi. V opacnom
pripade by sa malo aj napriek hypoglykorachii
pomyslat na inu diagnoézu (Pons et al., 2020;
Lean et al., 2013). V literature sa ¢asto spomi-
na vysetrenie vychytavania glukézy izolova-
nymi cerstvymi erytrocytmi, ktoré by malo
byt znizené. Ide vsak o metddu, ktora je sice
v porovnani s vysetrenim likvoru menej inva-
zivna, no z hladiska dostupnosti a realizacie
v beznej klinickej praxi problematicka (Yang
etal., 2011). Takisto minimalne invazivna, aviak
omnoho rychlejsia a validnejsia je metéda
analyzy expresie GLUT1 na povrchu cirkulu-
jucich erytrocytov pomocou prietokovej cyto-
metrie, ktora sluzi na skoru detekciu GLUT1-DS
(Aulicka et al.; 2018). V pripade suspektného
klinického obrazu a najma pozitivneho likvo-
rového nalezu sa v beznej praxi Standardne
odporuca diagnézu GLUT1-DS konfirmovat
molekuldrne genetickym vysetrenim SLC2A1
génu (Lean et al., 2013).

Liecba

Okrem symptomatickej lie¢by epilepsie
a motorickych prejavov je zédkladom liecby
ketogénna diéta. Je zaloZzena na vysokom
obsahu tukov (az 90% denného energetic-
kého prijmu), dostato¢nom mnozstve pro-
teinov a nizkom obsahu sacharidov. V praxi
sa vacsinou pouziva diéta s pomerom tukov
k sacharidom a proteinom 4:1, pripadne 3:1
(3-4 g tukov na 1 g sacharidov). Takyto pomer
navodzuje stav podobny hladovaniu, pricom
stimuluje tvorbu ketoldtok v organizme a za-
bezpecuje tak alternativny zdroj energie pre
mozog. Dodrziavanie ketogénnej diéty je
pomerne obmedzujuce a ndrocné. Medzi jej
neziaduce Ucinky patria gastrointestinédlne
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problémy, hyperkalciuria, nefrolitiaza, po-
ruchy metabolizmu lipidov, minerélov a vita-
minov. Napriek tymto limitdciam moéze viak
ketogénna diéta pri dobrej compliance vy-
znamne zmiernovat motorické prejavy ocho-
renia a redukovat, dokonca az eliminovat
vyskyt epileptickych zachvatov, a teda viest
k redukcii, resp. ukonceniu antiepileptickej
lie¢by (Ruiz Herero et al., 2021; Kass et al.,
2016; Sandu et al., 2019). V pripade klasického
fenotypu vedie k redukcii zachvatov u 86 %
pacientov, mimovolnych pohybov u 48 %,
v pripade atypickych fenotypov u 71 % pa-
cientov (Lee et al., 2010).

Alternativnou a menej naro¢nou moznos-
tou je modifikovana Atkinsova diéta, ktora
obmedzuje mnozstvo prijatych sacharidov na
10-20g denne, pricom mnozstvo prijatych
tukov a proteinov nie je obmedzené. Jej efekt
na epileptické zachvaty a motorické priznaky
je porovnatelny s klasickou ketogénnou dié-
tou (Ruiz Herero et al.,, 2021; De Laet, 2016).
Diétne postupy mozu posobit pozitivne aj
pri prevencii vzniku mentalnej retardacie
alebo mo6zu zlep3ovat priznaky uz existuju-
cej mentdlnej dysfunkcie. Je preto dolezité,
aby sa diéta zacala ¢im najskor, no pacienti
mozu profitovat aj z neskor nasadenej diéty
v dospelosti (Koch a Weber, 2019). Volba diéty
by mala byt individualna. Vo vSeobecnosti
sa u malych deti do troch rokov odporuca
klasicka ketogénna diéta pre jej schopnost
zabezpedit vyssiu hladinu ketolatok, zatial
¢o u adolescentov a v dospelosti je mozné
prejst na lepsie tolerovatelnd modifikovanu
Atkinsovu diétu (Klepper et al., 2020).

Podla viacerych studii maju potencial
redukcie neepileptickych paroxyzmalnych
prejavov dva lieky: triheptanoin, synteticky
triglycerid, ktory vedie k tvorbe ketolatok
s piatimi atdmami uhlika, ktoré lahsie pre-
chédzaju hematoencefalickou bariérou,
a acetazolamid, inhibitor karboanhydrazy,
ktory sice podporuje transport ibnov cez he-
matoencefalickd bariéru, no mechanizmus
ucinku jeho benefitu pri GLUT1-DS este nie
je dobre objasneny (Mochel, 2017; Tang et
al., 2019). Experimentalne sa skusa génova
terapia s pouzitim adenovirusového vektora
s cielom transportu a expresie SLC2AT génu.
V animélnych modeloch boli takto dosiahnu-
té zvysené hladiny glukézy v likvore, ako aj
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zlepsenie motorickych funkcii (Nakamura et
al., 2018). Velkym prinosom v manazmente
GLUT1-DS by bola sekundarna prevencia vo
forme novorodeneckého skriningu.

LITERATURA

1. Akman Cl, Provenzano F, Wang D, et al. Topography of
brain glucose hypometabolism and epileptic network in glu-
cose transporter 1 deficiency. Epilepsy Res. 2015;110:206-215.
2. Aulicka S, Ceskéa K, Oslejskova H. Syndrom GLUT-1 defici-
ence - expandujuci klinické spektrum lécitelného onemoc-
néni. Cesk Slov Neurol N. 2018;114:171-173.

3. De Giorgis V, Veggiotti P. GLUT1 deficiency syndrome 2013:
current state of the art. Seizure. 2013;22:803-811.

4. De Laet C. Alternative ketogenic diets in glucose trans-
porter type 1 deficiency syndrome. Dev Med Child Neurol.
2016;58:1106-1107.

5. De Vivo DC, Trifiletti RR, Jacobson Rl, et al. Defective glu-
cose transport across the blood-brain barrier as a cause of
persistent hypoglycorrhachia, seizures, and developmental
delay. N Engl J Med. 1991;325:70-79.

6. Hully M, Vuillaumier-Barrot S, Le Bizec C, et al. From split-
ting GLUT1 deficiency syndromes to overlapping pheno-
types. Eur J Med Genet. 2015;58:443-454.

7.Kass HR, Winesett SP, Bessone SK, et al. Use of dietary thera-
pies amongst patients with GLUT1 deficiency syndrome.
Seizure. 2016;35:83-87.

8. Klepper J, Akman C, Armeno M, et al. Glut1 Deficiency Syn-
drome (Glut1DS): State of the art in 2020 and recommen-
dations of the international Glut1DS study group. Epilepsia
Open. 2020;5:354-365.

9. Koch H, Weber YG. The glucose transporter type 1 (Glut1)
syndromes. Epilepsy Behav. 2019;91:90-93.

10. Leary LD, Wang D, Nordli DR Jr, et al. Seizure characteri-
zation and electroencephalographic features in Glut-1 defi-

Zaver

GLUT1-DS je sice zédvazné neurologické
ochorenie detského, ale aj dospelého veku, no
na zaver este raz zdéraznime, Ze nie je neliecitel-

ciency syndrome. Epilepsia. 2003;44:701-707.

11. Lee WG, Klepper J, Verbeek M, et al. Glucose transporter-1
deficiency syndrome: expanding clinical and genetic spec-
trum of a treatable disorder. Brain. 2010;133:655-670.

12. Leen WG, Wevers RA, Kamsteeg EJ, et al. Cerebrospinal
fluid analysis in the workup of GLUT1 deficiency syndrome:
a systematic review. JAMA Neurol. 2013;70:1440-1444.

13. Lopez-Rivera JA, Pérez-Palma E, Symonds J, et al. A cata-
logue of new incidence estimates of monogenic neurode-
velopmental disorders caused by de novo variants. Brain.
2020;143:1099-1105.

14. Magrinelli F, Mulroy E, Schneider SA, et al. Criss-cross gait:
a clue to glucose transporter type 1 deficiency syndrome.
Neurology. 2020,95:500-501.

15. Mochel F. Triheptanoin for the treatment of brain energy
deficit: A 14-year experience. J Neurosci Res. 2017,95:2236-2243.
16. Nakamura S, Muramatsu SI, Takino N, et al. Gene thera-
py for Glutl-deficient mouse using an adeno-associated vi-
rus vector with the human intrinsic GLUT1 promoter. J Gene
Med. 2018;20:e3013.

17. Patching SG. Glucose Transporters at the Blood-Brain Bar-
rier: Function, Regulation and Gateways for Drug Delivery.
Mol Neurobiol. 2017;54:1046-1077.

18. Pearson TS, Akman C, Hinton VJ, Engelstad K, De Vivo DC.
Phenotypic spectrum of glucose transporter type 1 deficien-
cy syndrome (Glut1 DS). Curr Neurol Neurosci Rep. 2013;13:342.
19. Pearson TS, Pons R, Engelstad K, et al. Paroxysmal eye-
head movements in Glut1 deficiency syndrome. Neurology.
2017,88:1666-1673.

INZERCE

HLAVNITEMA (
SYNDROM GLUTT DEFICIENCIE

né a Ze jeho skoré rozpoznanie (typicky klinicky
obraz v kombindcii s hypoglykorachioul!) a skoré
zavedenie ketogénnej diéty méze vyrazne zlep-
Sovat priznaky a kvalitu Zivota pacienta.

20. Pong AW, Geary BR, Engelstad KM, et al. Glucose trans-
porter type | deficiency syndrome: epilepsy phenotypes and
outcomes. Epilepsia. 2012;53:1503-1510.

21.Pons R, Pearson T, De Vivo D. Disorders of energy metabolism:
GLUT1 deficiency syndrome and movement disorders. In Ebra-
himi-Fakhari D, Pearl P (Eds.) Movement Disorders and Inherited
Metabolic Disorders: Recognition, Understanding, Improving
Outcomes. Cambridge: Cambridge University Press. 2020:183-195.
22. Rotstein M, Engelstad K, Yang H, et al. Glut1 deficiency:
inheritance pattern determined by haploinsufficiency. Ann
Neurol. 2010;68:955-958.

23. Ruiz Herrero J, Canedo Villarroya E, Gonzélez Gutiérrez-
-Solana L, et al. Classic Ketogenic Diet and Modified Atkins
Dietin SLC2AT1 Positive and Negative Patients with Suspected
GLUT1 Deficiency Syndrome: A Single Center Analysis of 18
Cases. Nutrients. 2021;13:840.

24. Tang M, Park SH, De Vivo DC, Monani UR. Therapeutic
strategies for glucose transporter 1 deficiency syndrome.
Ann Clin Trans| Neurol. 2019;6:1923-1932.

25. Sandu C, Burloiu CM, Barca DG, et al. Ketogenic Diet in
Patients with GLUT1 Deficiency Syndrome. Maedica (Bucur).
2019;14:93-97.

26. van Samkar A, Leen WG, Willemsen MAAP, et al. Hypo-
intensity of the Basal Ganglia in Adults with Glucose Trans-
porter Protein Type 1 Deficiency Syndrome: A Novel Mag-
netic Resonance Imaging Finding. Ann Neurol. 2020;87:1-11.
27.Yang H, Wang D, Engelstad K, et al. Glut1 deficiency syn-
drome and erythrocyte glucose uptake assay. Ann Neurol.
2011,70:996-1005.



