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Deficit del trasportatore del Glucosio di tipo 1 
(GLUT-1)

Å AD

Å Mutazione gene  braccio corto cromosoma 1

Å Alterazione trasportatore del Glucosio di tipo 1 
localizzato a livello della BEE (endotelio capillari 
cerebrali) 

Å Clinica

Spasticità, atassia 

Ritardo psicomotorio

Crisi farmacoresistenti (esacerbate con PB)

Å Diagnosi :glicorrachia (<2.2 mMol/L) oppure CSF/ plasma 
ratio di   glucosio (<0.4)

De Vivo 2003, Klepper 2004,2005







Storia clinica
Paziente n° 1 2 3

Sesso F F F

Epilessia

(età esordio)

Encefalopatia epilettica

(5 mesi)

Crisi parziali motorie

(3 mesi)

Grimaces del volto + movim 

OO   (4 mesi)

Ritardo psico-motorio      (età 

esordio)

+

(2 anni)

++

(1-2 anni)

+

(17 mesi)

Fenomeni parossistici

non epilettici

(età esordio)

Irrigidimento o movimenti 

incoordinati degli arti in 

corso di esercizio muscolare 

(7 anni)

Deviazione OO, stati di 

rallentamento ideomotorio, 

posture distoniche arti, 

tremore capo (1-4 anni)

Tremore e ipercinesie AAII, 

correlati al movimento (8 

anni)

Atassia ++ ++ +/-

Spasticità + +++ +/-

Distonia + ++ -

Circonferenza cranica < 3° perc < 3° perc ~25Áperc

Glicorrachia 26 mg/dl 25 mg/dl 31 mg/dl

Glicemia 77 mg/dl 74 mg/dl 81 mg/dl

Rapp. GLU-CSF/GLU-PL 0.33 0.33 0.38

Lattato  (v.n. 800-2199) 811 834 849

RM encefalo N N Lieve dilataz. ventr. laterali

Analisi genetica
*W48X non sense

(de novo)

*Q283X non sense

(de novo)

R126C  missense

(de novo)





EEG:  paz 3 ðT0



EEG:  paz 3 ðT2



EEG:  paz 3 ðT0

Iperventilazione


