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1 |  INTRODUCERE 

Abstract 

Sindromul deficienței de Glut1 (SDGlut1) este un sindrom de eșec de 

energie a creirului, cauzat de transportul afectat al glucozei între 

barierele de țesut ale creierului. Difuzarea glucozei între țesuturile 

barieră ale creierului este facilitată de către o familie de proteine ce 

include proteina transportatoare de glucoză de tip 1 (Glut1). Pacienții 

sunt tratați în mod eficient cu terapii ce includ dieta ketogenică (TDK) 

care oferă combustibil suplimentar, pe nume compuși ketogenici, 

pentru metabolismul energiei creierului. Complexitatea crescândă a 

SDGlut1, de când a fost descrisă pentru prima dată în 1991, cere 

acum o declarație de acord internațională în ceea ce privește 

diagnosticul și tratamentul acestei afecțiuni. Experții internaționali (în 

nr = 23) au elaborat o declarație de acord, utilizându-și experiența 

profesională colectivă, ca răspuns la un chestionar standardizat și la o 

serie de discuții pe probleme cu o gamă largă privind SDGlut1. 

Simptome clinice cheie ce au semnalizat instalarea SDGlut1 sunt 

mișcările ochi-cap anormale, convulsii, deficiențe în dezvoltarea 

neuronală, o încetinire a creșterii capului, și afecțiuni motorii. 

Diagnosticul este confirmat de către prezența acestor semne clinice, 

hipoglicemia ce se arată la puncția lombară și analizele genetice ce 

arată variante patogenice ale SLC2A1. TDK reprezintă alegerile 

standard cu recomandările specifice SDGlut1 privind durata, 

compoziția și administrarea. Cercetări încă în desfășurare au 

identificat intervenții viitoare pentru a reface conținutul și funcția 

proteinei Glut1. Manifestările clinice sunt influențate de vârsta 

pacientului, complexitatea genetică și intervențiile terapeutice noi. 

Toate fenotipurile clinice vor beneficia de o înțelegere mai bună a 

istoricului natural SDGlut1 de-a lungul ciclului său de viață și de 

recomandări îmbunătățite ce facilitează diagnosticul precoce și 

tratamentul prompt. Deseori, convulsiile ce se prezină sunt tratate 

inițial cu medicație anticonvulsivă înainte de a stabili cu exactitate 

cauza crizei de epilepsie și înainte ca TDK potrivite să fie începute. 

Începerea tratamentului cu medicamente eșuează în a trata tulburarea 

metabolică fundamentală din timpul dezvoltării timpurii ale 

creierului, contribuind la povara bolii pe termen lung. Dezvoltarea 

insuficientă a microcirculației creierului este una din complicațiile 

întârzierii tratării SDGlut1 în perioada postnatală. Această declarație 

de consens internațional ar trebui să faciliteze diagnosticul prompt și 

să ghideze cele mai bune standarde de îngrijire pentru SDGlut1 de-a 

lungul ciclului de viață. 

CUVINTE CHEIE 

copii, consens, dietă, epilepsie, transportul gluzoei, Glut1, Sindromul 

de deficiență Glut1, Glut1D,SDGlut1, ghid, ketogenic 
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Glucoza este combustibilulul metabolic esențial al 

creierului. Transportul glucozei de-a lungul 

barierei sânge-creier (BSC) și a membranei 

plasmatice osteocite este facilitată în mod exclusiv 

de către transportatorul de glucoză de tip 1 

(Glut1). Glut1 se manifestă inițial în celulele 

endoteliale ce se formează în BSC și în osteocite, 

în timp ce Glut3 se manifestă inițial în neuroni. 

Ulterior, un defect genetic al Glut1 ar afecta 

transportul de glucoză de-a lungul BSC și în 

osteocite, resultând într-o “criză de energie” a 

creierului numită sindromul de deficiență a 

transportatorului de glucoză de tip1 (SDGlut1) 

(pentru recapitulare vezi1). Pacienții se prezintă, în 

mod clasic, cu epilepsie ce debutează în copilărie, 

o încetinire a creșterii capului, afectarea creșterii 

și dezvoltării neuronale și afecțiuni motorii 

complexe. Simptomele se dezvoltă pe un tipar 

specific vârstei: Mișcările paroxistice ochi-cap și 

convulsiile sunt simptome instalate precoce în 

copilărie. Afecțiunile de dezvoltare devin din ce in 

ce mai vizibile și sunt urmate de ataxie, distonie 

paroxistică cauzată de efort, și mișcări anormale 

suplimentare ce se dezvoltă de-a lungul timpului 

de multe ori devenind simptome majore la 

pacienții adolescenți si adulți cu SDGlut1. 

Principalul instrument de diagnostic este puncția 

lombară ce arată glucoză FCS scăzută și 

concentrații de acid lactic scăzut si scăzut spre 

normal Puncte cheie 

• Diagnosticul precoce al SDGlut1 este 

confirmat de caracterictici clinice ale 

simptomelor, glucoză FCS scăzută, și 

variante patogene ale  SLC2A1  

• Simptomele clinice și răspunsul la 

tratament se schimbă cu înaintarea în 

vârstă a pacientului.. Cele mai bune 

rezultate se asociază cu tratamentul 

timpuriu. 

• Terapii cu diete ketogenice specifice 

vârstei rămân standardul de îngrijire. 

• Provocările continue sunt reprezentate de 

continuarea îngrijirii pe timpul tranziției 

la vârsta adultă, diskinezii paroxistice, 

intoleranță la terapii cu diete ketogenice, 

și posibile complicații pe termen lung. 

• Terapii viitoare se vor concentra pe 

refacerea micii molecule a 

proteinei/funcției Glut1,augmentarea 

suplimentului metabolic, și strategii de 

transfer a SLC2A1 și stabilirea 

concentrațiilor normale de glucoză și 

acid lactic din sânge. 

Cei mai mulți pacienți au mutații heterozigote de 

novo în autozomala dominantă a SLC2A1 ca și 

cauză a SDGlut1. Terapiile cu diete ketogenice 

(TDK) oferă un supliment de combustibil 

metabolic pentru creier și de obicei controlează 

convulsiile în mod eficient. Din păcate, efectele 

benefice asupra întârzierii dezvoltării și a 

tulburărilor de mișcare par a fi mai puțin vizibile. 

De la descrierea initțială a SDGlut1 din 1991,2 

numărul persoanelor afectate a crescut în mod 

constant, acest lucru find favorizat de apariția 

diagnoticului molecular. O perspectivă recentă 

publicată după studiul pe un segment de populație 

din Scoția a raportat o incidență la naștere de 1:24 

000 ce prezintă epilepsie în primii trei ani de 

viață.3 În concordanță cu o incidență recent 

preconizată de 1.65-2.22 la 100 000 nașteri,4 

aceasta este probabil o incidență minimă deoarece 

cazuri cu tulburări de epilsepsie sau afecțiuni de 

mișcare s-ar putea prezenta mai târziu în viață. În 

studii anterioare, prevalența SDGlut1 era estimată 

la 1:83 000 în Danemarca5 și respectiv 1:90 000 în 

Australia6.Punctul de prevalență estimat al 

SDGlut1 în Norvegia era de 2.6/2 milioane de 

locuitori.7 Toate grupurile de vârstă de la nou-

nascuți până la adulți sunt afectate și prezintă 

simptome specifice vârstei.Instrumentele de 

diagnostic și strategiile de cercetare noi sunt în 

curs de dezvoltare. 

Recent, un acord internațional în managementul 

clinic optimal al copiilor ce primesc terapii 
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dietetice pentru epilepsie a fost actualizat și este 

un ghid general excelent pentru TDK8 Unele 

probleme relevante ale SDGlut1 au fost abordate 

în această publicație. Cu toate acestea, a devenit 

din ce în ce mai clar că un acord internațional al 

experților ce se concentrează în mod special pe 

SDGlut1 era necesar.Acest articol evidențiază 

cunoștiințele curente legate de SDGlut1 și oferă 

prima declarație de acord internațională cu privire 

la standardul de îngrijire actual al acestei 

afecțiuni. 

2 |  METODE 

Pentru ghidul consens, autorii principali ai 

proiectului, JK, EK, și DCD, au identificat alți 

experți internaționali în SDGlut1 care au publicat 

în această organizație, ori la început ori ca autori 

seniori în jurnale verificate de expeți în domeniu 

sau care au avut o experiență vastă ca dieteticieni 

(EN, BL) în managementul pacienților cu  

SDGlut1. Un maxim de doi autori per centru 

medical a fost admis, rezultând în 21 de medici și 

2 dieteticieni din 10 națiuni (Europa: 12, SUA: 8, 

Argentina: 1, Australia: 1, și Japonia: 1). Fiecărui 

participant i s-a cerut să prepare o scurtă 

prezentare generală a recomandărilor de ultimă 

oră pentru un anumit subiect legat de SDGlut1. 

Opinia unui anumit expert a fost apoi prezentată 

tuturor autorilor pentru comentarii și revizuiri, s-

au împărțit chestionare privind chestiunile 

controversate și o întâlnire față în față pentru a 

cădea de acord a fost ținută în timpul celei de-a 

doua Conferințe pentru SDGlut1 în East 

Grinstead, UK, pe 22 Iunie 2018, și a celei de-a 

opta Conferințe Bianuale a Fundației pentru 

SDGlut1 pe  11 Iulie 2019 și 12 Julie 2019 la 

Washington DC, SUA Autorii au fost instruiți să 

citeze din publicații aprobate de experți în 

domeniu, dacă aceste lucrări sunt disponibile.În 

abesnța literaturii publicate, participanților li s-a 

cerut să își bazeze recomandările pe propria 

experiență profesională sau pe experiența  

medicală colectivă din centrele medicale. Secțiuni 

au fost adunate, incorporate într-un document 

întreg apoi trimis prin e-mail întregului grup 

pentru revizuire.Pentru chestionare, 10 întrebări 

cu 50 subpoziții au fost trimise prin email către 13 

experți (un autor pe centru) (vezi Date S1). 

Rezultatele chestionarului au fost discutate la Cea 

de-a doua Întalnire Europeană pentru SDGlut1. 

Experți internaționali adiționali pentru subiecte 

specifice asociate cu SDGlut1 au fost solicitați 

rezultând 23 de experți. Rezultatele chestionarului 

au fost cuprinse într-un manuscris, oferind 

răspunsuri procentuale pentru subiecte 

individuale.Acest proces a făcut posibilă 

împărtășirea experienței atunci când recomandîrile 

erau controversate și când consensul era dificil de 

atins.Toți participanții au revizuit și au aprobat 

manuscrisul final înainte de prezentare.  

3 |RECOMANDĂRI  ȘI ACORDURI  DE 

ULTIMĂ ORĂ ÎN SDGLUT1 

3.1 |  Caracteristici clinice în SDGlut1 

Epilepsia: Convulsiile farmaco-rezistente sunt în 

mod frecvent primul semn al SDGlut1. Orice tip 

de convulsie poate fi observat.9 Convulsiile 

generalizate sunt mai frecvente decât convulsiile 

focale.10,11Absența epilepsiei cu debut timpuriu 

(instalarea acesteia înainte de vârsta de 4 ani)12,13 

și epilepsia cu convulsii mioclonice-atonice  

(Sindromul Doose) au fost asociate cu variante 

patogene a SLC2A1 Orice tip de epilepsie asociată 

cu afecțiuni motorii ar trebui să sugereze 

SDGlut1.În contrast, Sindromurile Epilepsiei 

Catastrofice ca Sindromul Lennox-Gastaut nu au 

fost raportate. Începerea TDK este foarte eficientă 

în a controla convulsiile. Tratamentul dietetic 

poate atinge scopul lipsei convulsiilor în două zile 

de la normalizarea schimbărlior EEG admițând în 

mod frecvent întreruperea oricarei medicații 

anticonvulsive ce ar fi putut fi începută înainte de 

stabilirea corectă a diagnosticului de SDGlut1. 

Epilepsia are tendința să fie problema clinică 

 

24

70

92

39

, 

20

20

, 

3, 

D

o

w

nl

oa

de

d 

fr

o

m 

htt

ps

://

on

lin

eli

br

ar

y.

wi

le

y.

co

m/

do

i/1

0.

10

02

/e

pi

4.

12

41

4 

by 

C

oc

hr

an

e 

R

o

m

an

ia, 

W

ile

y 

O

nli

ne 

Li

br

ar

y 

on 

[1

3/

05

/2

02

3]. 

Se

e 

th

e 

Te

rm

s 

an

d 

C

on

dit

io

ns 

(ht

tp

s:/

/o

nli

ne

lib

rar

y.

wi

le

y.

co

m/

ter

m

s-

an

d-

co

nd

iti

on

s) 

on 

W



 

     |   359 KLEPPER  Et   aL . 

majoră la bebeluși și copii mici cu SDGlut1, în 

timp ce convulsiile au tendința să se rărească sau 

să dispară mai târziu în copilărie, adolescență sau 

chiar perioada adultă. 

Afecțiuni Motorii: Devreme, la nou-născuți, 

mișcările distinctive paroxistice ochi-cap 

reprezintă al doilea cel mai comun semn de 

început de SDGlut1, după convulsii.14–16 

Episoadele sunt de obicei involuntare și scurte.. 

Mișcările ochiului sunt repetate, multidirecționale, 

sacadate, de obicei conjugate, și deseori 

acompaniate de mișcări ale capului în aceeași 

direcție.Mai târziu în copilărie, alte evenimente 

paroxistice ies la iveală, dar severitatea variază 

foarte mult. Felul cum se prezintă deseori implică 

un tip sau altul de deranjament motoriu cum ar fi 

mișcările involuntare, ataxia, sau 

slăbiciunea/paralizia. Se păstrează de obicei 

conștiența. Îmbunătățirea graduală clinică, 

scăderea frecvenței, și severitatea scăzută a 

evenimentelor paroxistice sunt tipice vieții de 

adult. 17–30 Episoadele non-motorii paroxistice 

includ migrenele, schimbările de comportament, 

episoadele de vomă ciclice și episoadele de 

somnolență. 19,22,24,30 

În general, afecțiunile motorii sunt 

caracteristice SDGlut1.Severitatea variază de la 

minimal spre sever. Mișcările pot fi persistente și 

paroxistice, se pot prezenta clasic înainte de mese 

și sunt ameliorate de mâncare.Afecțiunile motorii 

persistente includ spasmele, ataxia, și distonia 

deseori producând dereglări de 

echilibru/mers/postură, urmat de chorea și 

tremurat.19,24,25 Ataxia este din ce în ce mai 

evidentă în copilăria târzie deoarece copilul se 

ridică, stă în picioare și începe să meargă..25Ataxia 

e mai mult cea a trunchiului decât cea a 

membrelor.Chorea este de obicei moderată și 

implică fața și membrele superioare distale. O 

tentativă de tremurat la final este frecventă și este 

de obicei asociată cu alte semne de disfuncție 

cerebrală. Mioclonul este în general epileptic; 

mioclonul nonepileptic este mai puțin comun și 

include mioclonul de sperietură, de acțiune și 

mioclonul postural.17,19,27 Dispraxia este 

recunoscută prea puțin și include dispraxia 

oculomotorie și dispraxia oro-bucală.19,28 

Tulburările de mișcare paroxistice afectează 

aproximativ 75% dintre pacienți și include mișcări 

paroxistice ochi-cap, diskinezia paroxistică indusă 

de exercițiul fizic (DPEF), evenimente paroxistice 

manifestate prin disfunții motorii majore, și 

evenimente paroxistice cu simptome neurologice. 

complexe.31Aceste anomalii de mișcare sunt 

frecvente și de multe ori precipitate de către post 

sau exercițiu fizic. 18–21,26,27Cauzele posibile 

declanșatoare sunt stressul emoțional, febra, 

oboseala, cetoza insuficientă, lipsa de somn, 

schimbări de temperatură, și medicamente 

(droguri).17–22,26–29 

Microcefalia ar putea fi dobândită în timpul 

când pacienții erau bebeluși și gradul acesteia de 

severitate variază și este posibil corelat cu 

severitatea clinică. 32 

Funcțiile de dezvoltare și cognitive: SDGlut1 

este asociat cu dizabilități intelectuale moderate 

până la severe, cu gradul de severitate direct 

proporțional cu cel de severitate a bolii.20,26,28,33 

Disartria, cu grade variate de tulburări de vorbire, 

este  observată la toți indivizii afectați. 

Comportamentul de adaptare socială este o calitate 

puternică excepțională.23,25 Aptitudinile de 

performanță sunt de obicei mai afectate decât 

aptitudinile verbale, cu lipsuri importante în 

abilitățile vizual-spațiale și vizual-motorii. 

Sincronizarea introducerii TDK este un factor ce 

prezice rezultatul cognitiv. 29,34 Tratamentul 

dietetic timpuriu este legat de aptitudini 

intelectuale și  de adaptare socială mai bune. 

Manifestări atipice: caracteristici rare descrise 

în SDGlut1 includ crampele scriitorului, ataxie 

intermitentă, paralizia totală a corpului, 

Parkinsonism, și crampe musculare dureroase la 

picioare pe timpul nopții. 32 Episoaele ca 

hemiplegia copilariei, migrena hemiplegică, 

episoadele ciclice de vomă, și episoadele 

 

24

70

92

39

, 

20

20

, 

3, 

D

o

w

nl

oa

de

d 

fr

o

m 

htt

ps

://

on

lin

eli

br

ar

y.

wi

le

y.

co

m/

do

i/1

0.

10

02

/e

pi

4.

12

41

4 

by 

C

oc

hr

an

e 

R

o

m

an

ia, 

W

ile

y 

O

nli

ne 

Li

br

ar

y 

on 

[1

3/

05

/2

02

3]. 

Se

e 

th

e 

Te

rm

s 

an

d 

C

on

dit

io

ns 

(ht

tp

s:/

/o

nli

ne

lib

rar

y.

wi

le

y.

co

m/

ter

m

s-

an

d-

co

nd

iti

on

s) 

on 

W



 

360   |       KLEPPER  Et   aL . 

asemănătoare accidentului vascular ce alternează 

cu hemipareza paroxistică, disartria sau afazia au 

fost descrise la unii pacienți..23,35,36Alte 

caracteristici rare includ anemia hemolitică 

asociată cu DPEF, hepatosplenomegalie, 

calcificări periventriculare, atrofia creierului, 

pseudohiperkalemia, cataracta, și disfuncții ale 

retinei. 18,37 

SDGlut1 adultului: Informațiile despre  

SDGlut1 ale adultului abia au apărut Diagnosticul 

pe termen lung și efectele adverse pe termen lung 

ale TDK rămân în mare parte necunoscute. 

Schimbări în simptomatologie de-a lungul 

timpului includ o schimbare de la instalarea 

epilepsiei în copilăria timpurie (bebeluș) la 

instalarea tulburărilor de mișcare incluzând DPEF 

în perioada de adolescență-adultă.24,25,31 Evaluarea 

și tratamentul adultului cu SDGlut1 diferă 

deasemenea de SDGlut1 pediatric. S-ar putea să 

nu fie necesară o evaluare metabolică extensivă și 

pentru femei la vârsta procreării ar trebui să se 

considere un test de sarcină înainte de a se da o 

dietă TDK luând în considerație că riscurile 

teratogenice sunt necunoscute. Începerea unui 

TDK la adulți este controversată, date fiind 

efectele secundare descrise  în epilepsia farmaco-

rezistentă din copilărie incluzând osteopenia, 

osteoporoza,38 potențiale riscuri 

cardiovasculare,39,40 și efecte neclare asupra 

sarcinii.Deasemenea, cerințele de energie și de 

nutriție ale creierului matur sunt mai mici decât 

cele ale creierului în dezvoltare. În general, dieta 

Atkins modificată (DAM) este considerată ca fiind 

o alternativă rezonabilă pentru adolescenți și 

adulți.,42 când convulsiile controlate și afecțiunile 

de mișcări paroxistice sunt  tratate în mod precar.  

Concluziile comisiei 

Fenotipul SDGlut1 devine foarte schimbător cu 

înaintarea în vârstă. Caracteristicile clinice 

consecvente ale SDGlut1 includ următoarele 

• Orice afecțiune motorie de neexplicat cu spasme 

distonie și ataxie, 

• Controlul complet al convulsiilor prin TDK la 

copii cu epilepsie rezistentă la medicație, 

• Evenimente paroxistice de neexplicat la orice 

vârstă, 

• Absența epilepsiei cu debut timpuriu (sub vârsta 

de 4 ani), și 

• Epilepsie Mioclonic-atonică(sindromul Doose ). 

Experții au evaluat importanța caracteristicilor 

clinice pentru diagnosticul SDGlut1 ca (a) un 

semn clinic izolat sau (b) în combinație cu alte 

semne neurologice (întrebare chestionar 2): 

Mișcările paroxistice ochi-cap la bebeluși au fost 

percepute ca fiind specifice pentru SDGlut1 (12 

din 13 centre; 92%). În schimb, întârzierea 

dezvoltării dealtfel neexplicată, alternarea 

hemiplegiei, a evenimentelor paroxistice 

nespecifice și a episoadelor asemănătoare 

accidentului vascular cerebral s-au considerat ca 

fiind caracteristici clinice care au apărut rar ca 

trăsături clinice izolate în această entitate (Tabel 

1). 

3.2 |  Diagnosticul SDGlut1 

EEG: În SDGlut1 la toate vârstele, o EEG 

interictală (între crize) este adesea normală. 

Anomalii apar mai comune la anumite vârste: La 

sugari, încetinirea focală și descărcările 

epileptiforme sunt mai răspândite, în timp ce la 

copiii cu vârsta de doi ani sau mai mari, se 

observă un model generalizat de unde spike de 

vîrf-2,5 până la 4 Hz.43 O caracteristică intrigantă, 

atunci când este prezentă, este anomalia EEG 

preprandială care se îmbunătățește odată cu 

alimentarea, deoarece glucoza este restabilită la un 

creier înfometat.44 

Puncția lombară: Valorile scăzute ale glucozei 

FCS (n.t. din fluidul cerebrospinal) în stabilirea 

glicemiei normale, denumită hipoglicorrahie, 

reprezintă semnul metabolic al SDGlut1.45 Alte 
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cauze ale hipoglicorrahiei cum ar fi hipoglicemia, 

meningita, hemoragia subarahnoidă, sau sistemele 

de șunt ventriculo-peritoneal trebuie excluse.46–48 

In SDGlut1, nivelurile de lactat FCS sunt 

întotdeauna scăzute spre normal sau anormal de 

scăzute, separând această afecțiune de alte boli 

care provoacă afectarea metabolismului energetic 

al creierului, în special bolile mitocondriale. 

Puncția lombară trebuie efectuată în stare 

postabsorbtivă după un post de patru până la șase 

ore. Valorile glicemiei trebuie determinate imediat 

înainte de efectuarea puncției lombare pentru a 

evita hiperglicemia legată de stres. Intervalele de 

referință sunt independente de sex, dar specifice 

vârstei.49 Hipoglicorrachia în SDGlut1 tipic a fost 

definită inițial ca o valoare de separare de 2,2 

mmol / L ( 40 mg / dL ).2,46 Într-o analiză 

retrospectivă a 147 de pacienți, nivelul de glucoză 

FCS a variat de la 0,9 la 2,8 mmol / L ( 16,2 până 

la 50,5 mg / dL ) și raporturile FCS - glicemie au 

variat de la 0,19 la 0,59.45 Acum este clar că 

fenotipurile mai ușoare pot avea valori FCS de 2,2 

până la 2,9 mmol / L ( 41-52 mg / dL ), dar 

niciodată normale.46 

Neuroimagistică: Imagistica din rezonanța 

magnetică craniană (RMN) este folositoare pentru 

a exclude encefalopatii epileptice structurale și 

neurometabolice. Unul din patru pacienți are 

rezultate anormale nespecifice de RMN cranian: 

hiperintensitate de fibre U subcorticale, 

proeminența spațiilor perivasculare Virchow, și 

mielinarea întârziată pentru vârstă..32,50,51 

Tomografia cu emisie de pozitroni 18Fluor-

deoxiglucocopositron (18F-FDG-TEP) poate fi un 

instrument suplimentar util de diagnostic. Un 

semnal FDG diminuat provenit din cerebel, 

talamus și cortexul cerebral și o creștere aparentă 

a acumulării de glucoză în striat, în special în 

nucleul caudat, este semnătura imagistică a 

SDGlut1.Talamusul prezintă hipometabolism 

comparabil cu gradul de depresie corticală. În 

cadrul cortexului cerebral, se observă un deficit de 

absorbție mai pronunțat în lobul temporal 

mesial.29,52,53 Imagistica prin spectroscopie prin 

rezonanță magnetică a fost aplicată în cazuri unice 

de SDGlut1 pentru evaluarea diagnosticării  

metabolismului energiei creierului, dar sunt 

necesare studii controlate pentru a evalua 

sensibilitatea și specificitatea diagnosticării.54,55 
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Analiza genetică: Analiza secvenței identifică 

variante heterozigote de variante patogene ( sau 

mai rar, variante patogene biallelice ) în SLC2A1 

la 81% -89% dintre pacienți.32 Alți 11% -14% 

dintre pacienți sunt confirmați prin analiza 

ștergerii / duplicării 32 Cu toate acestea, absența 

variantelor SLC2A1 patogenice nu exclud 

întotdeauna SDGlut1.Mecanismele patogene pot 

implica gene ARN care nu codifică, precum și 

defecte în aval în translația, transcrierea, 

procesarea, activarea și transportul Glut1 (a se 

vedea Secția Cercetări).Pacienții negativi 

SLC2A1-pot fi diagnosticați pe baza 

hipoglicorrachiei și a caracteristicilor clinice 

distinctive (Tabel 2), mai ales când răspund 

favorabil la TDK. Au fost identificate mai multe 

variante specifice patogene de novo SLC2A1 care 

afectează domeniile funcționale ale transportorului 

Glut1.De asemenea, au fost raportate variante 

patogene care provoacă moștenire autozomală 

dominantă și autozomală recesivă în familii 

individuale.56–58 Tipul de mutație genetică se 

corelează adesea cu fenotipul. Severitate: variante 

missense  

(severitate ușoară și moderată ); locul de 

divizare și variante de non-sens și inserții, ștergeri 

și ștergeri exon ( severitate moderată și severă ); și 

microdeleții genice complete ( severitate mare ). 

Studii de laborator: În absența variantelor 

SLC2A1 patogene, este afectată  absorbția de 3-O-

metil-D-glucoză în eritrocite între 35% și 74% din 

controale (pentru detalii a se vedea32).Analiza 

Western-blot și expresia ovocitelor sunt 

instrumente suplimentare pentru a se confirma 

patogenitatea. Recent, măsura Glut1 prezentă pe 

suprafața roșului circulant 

TABEL 2  Recomandare de consens pentru 

diagnosticul SDGlut1 generată de rezultatele 

sondajului și discuțiilor bazate pe trei criterii 

cheie de diagnostic: trăsături clinice 

caracteristice, hipoglicorachie evidentă și 

variante patogenice a < em > SLC2A1 < /em >  

 

TABEL 1  Clasificarea caractericticilor clinice ale SDGlut1 (întrebarea2) 

Trăsătură clinică specifică pentru SDGlut1DS care cere puncția 

lombară și analiza SLC2A1 

Izolate În 

combinație 

Mișcări paroxistice ale capului-ochilor la sugari 12/13 (92%) 0/13 (0%) 

Absența epilepsiei cu instalare timpurie <4 ani 10/13 (77%) 3/13 (23%) 

Orice tulburare de mișcare complexă cu spasticitate, distonie, ataxie ca 

trăsături predominante 

6/13 (46%) 7/13 (54%) 

Controlul efectiv al convulsiei de către TDK la copiii cu epilepsie 

rezistentă la medicamente 

6/13 (46%) 7/13 (54%) 

Epilepsie miotonică-atonică (sindrom Doose) 6/13 (46%) 6/13 (46%) 

Evenimente paroxistice inexplicabile ( orice vârstă ) 5/13 (38%) 8/13 (62%) 

Epilepsie rezistentă la medicație, cu debut precoce, care nu răspunde la 

medicamente anticonvulsive 

4/13 (31%) 9/13 (69%) 

Hemiplegie ce alternează 2/13 (15%) 10/13 (77%) 

Episoade asemănătoare accidentului vascular cerebral 2/13 (9%) 9/13 (69%) 

Întârziere de dezvoltare dealtfel inexplicabilă 0/13 ( 0%) 12/13 (92%) 

Posibilitatea de a sprijini diagnosticul de SD Glut1 ca semn clinic izolat sau combinat este prezentată ca 

procent din total ( de 13 centre ).  Numerele totale nu aunt întotdeauna egale cu nr = 13, deoarece unele 

întrebări nu au răspuns de la toate centrele. 
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Simbol        diagnostic al SDGlut1   

 începutul TDK  

confirmat da  probabil da 

posibil în considerare 

0  negativ nu e obligatoriu  

 
a celulelor sanguine, determinate de citometria de 

flux ( Test METAglut1TM ), au fost raportate ca 

fiind de valoare diagnostică pentru SDGlut1..59 

Concluziile comisiei 

 Recomandările pentru diagnosticul SDGlut1 

generate în cadrul sondajului ( 13 centre, 

întrebarea 1 ) și discuțiile experților sunt 

prezentate în Tabelul 2. Toți autorii au fost de 

acord că diagnosticul definitiv de SDGlut1 

necesită prezența unor trăsături clinice 

caracteristice: hipoglicorrachia și o variantă 

patogenă a SLC2A1(13/13, 100%).Controversele 

au apărut atunci când unele dintre aceste criterii de 

diagnostic au fost negative sau cu o semnificație 

neclară (întrebarea sondajului 1).În prezența 

trăsăturilor clinice caracteristice, majoritatea 

experților au considerat că două din cele trei 

criterii sunt suficiente pentru diagnostic. Dacă 

pacientul este asimptomatic, diagnosticul clinic 

este justificat doar în prezența hipoglicorrahiei și a 

variantei SLC2A1 patogene, dacă pacientul este 

un membru presimptomatic într-un cadru cunoscut 

SDGlut1 hipoglicorrachia, epilepsia, tulburările de 

mișcare și disfuncția neurologică paroxistică pot 

avea alte cauze.32 Majoritatea centrelor efectuează 

RMN cerebral (10/13, 77% și EEG / EEG de post 

(8/13, 62% ) pentru a identifica encefalopatii 

structurale sau epileptice. Opiniile au fost 

împărțite cu privire la parametrii metabolici care 

ar trebui măsurați (întrebarea sondajului 3): 

Lactatul în sânge pentru afecțiuni mitocondriale a 

fost găsit de jumătate din centre (7/13 54%), iar 

parametrii de bază ai sângelui pentru funcția 

renală, hepatică și tiroidiană și analiza amino / 

acid organic pentru boala metabolică au fost găsite 

de doar o treime din centre (5/13, 38%). TEP a 

creierului ( 1/13, 8% ) și analizele lipidelor de post 

( 0/13, 0% ) nu au fost considerate investigații 

standard pentru diagnosticul SDGlut1, dar au fost 

obținute în centre unice.Studiile de absorbție a 

glucozei de către eritrocitele izolate confirmă, de 

asemenea, diagnosticul, dar nu sunt disponibile 

pentru toți pacienții. Valoarea de diagnostic a 

testului METAglut1TM nu este încă stabilită 

ca instrument de diagnostic standard pentru 

SDGlut1. 
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3.3 |  Tratamentul SDGlut1 

Diete Ketogenice: În SDGlut1, terapia dietetică 

trebuie inițiată cât mai devreme, oferind creierului 

în curs de dezvoltare o aprovizionare suplimentară 

cu combustibil metabolic. Controlul convulsiei, 

atunci când este gestionată cu un TDK sau cu o 

DAM clasică, este bun - un sondaj asupra 

familiilor SDGlut1 a descris 80% dintre pacienții 

cu reducerea convulsiei > 90%, inclusiv 64% 

dintre pacienții care nu au mai avut nevoie de 

medicamente anticonvulsive.60 Un control 

ineficient al convulsiei a fost raportat în SDGlut1, 

în ciuda TDK.29,61 Tulburările de mișcare și 

problemele cognitive se îmbunătățesc deasemenea 

cu TDK25,29,34,47 Managementul general al TDK 

pentru epilepsie rezistentă la medicație și pentru 

SDGlut1 este descris în consensul internațional 

revizuit8 Aspectele specifice pentru TDK in 

SDGlut1 sunt arătate in Tabelul 3. Toți pacienții 

cu SDGlut1 trebuie să își monitorizeze cetoza prin 

determinarea beta-hidroxibutiratului din sângele 

capilar sau venos. Cetonele urinare sunt o măsură 

calitativă a acetoacetatului și, ca atare, nu sunt la 

fel de adecvate pentru a monitoriza cantitativ 

cetonemia în pacienții cu SDGlut132,47 TDK 

clasică oferă de obicei niveluri mai mari de cetoză 

și ar putea fi preferată la copiii mai mici, în 

special la cei sub trei ani.62,63 La adolescenți și 

adulți, DAM poate fi mai realizabilă pentru 

calitatea vieții și a conformității.64 Tratamentul 

Criterii 

TDK pentru epilepsie 

infantilă rezistentă la 

medicație  

TDK pentru 

Sindromul de 

Deficiență 

Glut1  

 

TABEL 3 Comparație între 

indicații și recomandări de 

tratament pentru TDK în 

epilepsii rezistente la medicație 

și tulburări de dezvoltare 

motorie 

 

Tratament 

Inițiere Opțională 

La diagnostic, 

orice vârstă, cât 

de devreme 

posibil 

Durată 2 ani + Înspre 

adolescență/ 

vârsta adultă 

Cetoză și raport 

TDK 

Variabilă Cât de mult 

poate fi tolerat 

LGIT Optional Nu 

Recomamndate 

Monitorizare 

cetoză 

Urină și cetone din sânge Cetone din sânge 

Niveluri Carnitină Opționale Recomandate 

Monitorizare efecte 

adverse 

(+) (+++) 

Indicații: Epilepsie SDGlut1 prima  linie de tratament 

 Controlul insuficient al convulsiei cu  mai mult de două medicamente anticonvulsive 

  



 

     |   365 KLEPPER  Et   aL . 

indicelui glicemic scăzut (TIGS) oferă cetone 

foarte scăzute, nu sunt dovezi că ar fi beneficii 

pentru SDGlut1 și nu este recomandat.47,65 TDK, 

mai eficient, ar trebui utilizat în SDGlut1. Dacă 

TDK nu sunt tolerate, există o opțiune de a crește  

carbohidrații în dietele obișnuite.66,67 Nivelurile de 

carnitină trebuie monitorizate căci pacienții pot 

dobândi în timp, ca efect secundar, o deficiență de 

carnitină. 68 Cu toate că majoritatea copiilor cu 

epilepsie pe TDK poate face tranziție de la acest 

tratament, după doi ani, acest lucru nu este potrivit 

pentru un copil cu SDGlut1. Beneficiile TDK nu 

au un final clar și se crede că se extind la perioada 

adultă. 69 

 Medicamente anti-convulsive: Tratarea 

SDGlut1 cu medicamente anticonvulsive nu 

tratează defectul metabolic de bază.Drept urmare, 

nu se poate recomanda niciun medicament 

individual.Pe lângă faptul că sunt ineficiente 

terapeutic, medicamentele pot face rău.Mai multe 

exemple au fost luate în considerare. De exemplu, 

inhibitorii anhidrazei carbonice, cum ar fi 

acetazolamida, topiramatul și sultiamul pot agrava 

acidoza.70 Topiramatul, acetazolamida și 

zonisamida pot crește riscul de urolitiază, în 

special în combinație cu TDK.71 Eficacitatea 

scăzută a TDK a fost raportată cu utilizarea 

concomitentă de lamotrigină în epilepsia 

rezistentă la medicamente din copilărie.72 

Barbiturice, diazepam, valproat de sodiu, 

cloralhidrat, metilxantină, și etanol sunt inhibitori 

nespecifici ai funcției Glut1 in vitro. Nu s-au 

observat efecte inhibitoare in vitro pentru 

carbamazepină și fenitoină.73–76 Expunerea 

prelungită la fenitoină și metabolitul acesteia 5-(4-

hidroxifenil)-5-fenilhidantoina s-a dovedit a 

stimula transportul glucozei in vitro cu până la 

30% -60%.76 Cu toate acestea, implicația acestor 

date in vitro pentru realitatea clinică rămâne 

neclară. Săruri cetonice și cetoesteri: Sărurile 

cetonice și cetoesterii pot servi drept combustibil 

suplimentar pentru creier fără restricții alimentare. 

Ambii compuși pot fi administrați pe cale orală și 

pot atinge niveluri plasmatice de cetonă 

echivalente cu TDK.77 Hidroxibutiratul de sodiu-3 

a fost utilizat individual în boli metabolice, cum ar 

fi deficiența multiplă de acetil-CoA-

dehidrogenază și boli specifice de stocare a 

glicogenului.78 Sărurile de cetonă orală sunt 

disponibile gratuit, dar volumele zilnice de până la 

400 de grame au un gust neplăcut și pot provoca 

supradoză de sodiu. Triheptanoina oferă cetoză 

corporală cu cetonă carbon-5 și un efect 

anaplerotic suplimentar.79,80În ciuda rapoartelor 

inițiale promițătoare,55,81 un studiu de fază 3 a 

triheptanoinei (UX007) pentru tratamentul 

SDGlut1 (Clinicaltrials.gov StudiiClinice.gov 

Încercări. gov Identificator: NCT01993186) nu a 

reușit să-și îndeplinească obiectivele primare și 

secundare. Un studiu similar de fază 3, aleatoriu, 

dublu-orb, controlat cu placebo, încrucișat, pentru 

a evalua eficacitatea și siguranța triheptanoinei 

(UX007) în tratamentul tulburărilor de mișcare 

asociate cu SDGlut1 (Clinicaltrials.gov 

StudiiClinice.gov Identificator: NCT02960217) a 

fost oprit înainte de vreme din cauza lipsei de 

eficacitate (https://clinicaltrials.gov/ct2/show/ 

NCT02960217). În prezent sunt în curs de 

desfășurare studii sponsorizate de Instituții 

Naționale ale Sănătății, revizuite de experți, care 

utilizează criterii standard de studiu clinic 

(NCT03041363, NCT03181399, NCT03301532). 

Noi abordări sunt în desfășurare, vizând 

moleculele mici și alte chestiuni biologice pentru 

a îmbunătăți expresia și funcția Glut1.82 Rapoarte 

neobișnuite au descris beneficiile individuale ale 

acetazolamidei și L-DOPA ca tratament pentru 

tulburările de mișcare paroxistică în SDGlut1.83–85 

Concluziile comisiei 

Terapiile dietetice ketogene rămân tratamentul de 

preferat pentru SDGlut1 și ar trebui să fie începute 

cât mai devreme (13/13, 100%, întrebări sondaj 

4,5,8). La copiii sub doi ani, un TDK clasic cu 

raport de 3: 1 este tratamentul preferențial. 

Majoritatea centrelor continuă un TDK clasic 

pentru a obține un grad ridicat de cetoză pentru a 
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răspunde cerințelor energetice ale creierului în 

curs de dezvoltare.Majoritatea centrelor consideră, 

de asemenea, că pentru adolescenți, adulți și 

pacienți neconformi, DAM oferă o alternativă 

bună la TDK clasic (12/13, 92%). TIGS nu este 

recomandat ca tratament pentru SDGlut1(12/13, 

92%). Toate centrele recomandă continuarea TDK 

atât timp cât este tolerat de pacient.Recomandările 

actualizate ale grupului internațional de studiu 

privind dieta ketogenă pentru managementul 

clinic optim al copiilor care primesc terapii 

dietetice pentru epilepsie oferă o orientare 

excelentă pentru inițierea și gestionarea TDK în 

SDGlut1DS (10/13, 77%). Problemele specifice 

SDGlut1DS (întrebarea sondajului 8) sunt 

enumerate în Tabelul 3. Problemele cheie sunt 

inițierea TDK cât mai devreme posibil, măsurători 

esențiale ale cetonei din sânge care vizează 2-5 

mmol / L pentru betahidroxibutiratul din sânge și 

continuarea TDK la adolescență și vârsta adultă. 

Suplimentele sunt esențiale în TDK, dar 

recomandările pentru suplimentarea de rutină cu 

carnitină au fost controversate: Majoritatea 

centrelor verifică periodic nivelurile de carnitină, 

în timp ce altele suplimentează în mod regulat 

carnitina (întrebare de sondaj 9, 10). 

 Datele actuale privind medicamentele 

anticonvulsive din SDGlut1 sunt controversate și 

insuficiente.Comitetul a fost îngrijorat de 

posibilitatea de a face rău cu utilizarea exclusivă a 

medicamentelor anticonvulsive.Rezultatele 

sondajului au arătat că medicamentele 

anticonvulsive suplimentare în combinație cu 

TDK utilizate în centre sunt levetiracetam (9/13, 

69%) și acid valproic (9/13, 69%; nu la fete 

înainte de instalarea menstrei), urmat de 

lamotrigină (5/13, 38%, întrebare sondaj 6). Unele 

centre au considerat că etosuximida, 

carbamazepina, oxcarbazepina și zonisamida sunt 

inutile. În prezent, nu există nicio bază în a 

recomanda vreun medicament anticonvulsiv în 

gestionarea SDGlut1 și există îngrijorări cu privire 

la potențialele interacțiuni dăunătoare cu TDK 

Evenimentele paroxistice care nu răspund la 

medicația anticonvulsivă au fost tratate cu acid 

alfa-lipoic ( 2/13 ), triheptanoină ( 8/13 ) și 

acetazolamidă ( 12/13 ) cu intenția de a trata ( 

întrebarea sondajului 7 ).În prezent, nu se pot face 

recomandări cu privire la tratamentul PED(cu 

medicamente ce îmbunătățesc performanța)  

eficient sau la utilizarea cetonelor orale sau a 

cetoesterilor. 

3.4 |  Managementul SDGlut1 și cercetare  

Vizita de urmărire: Toți pacienții cu SDGlut1 

trebuie văzuți la intervale regulate pentru a 

monitoriza TDK, pentru a aborda problemele 

individuale și pentru a împărtăși noi descoperiri în 

domeniu.8,32,47 Urmărirea trebuie să fie specifică 

vârstei, deoarece simptomele se schimbă, de la 

convulsii ale sugarilor și din copilăria timpurie 

până la tulburări de mișcare, cum ar fi distonie și 

dischinezii paroxistice exerciționale în 

adolescență-perioada adultă.25 Disfuncția 

cognitivă persistă de-a lungul vieții, dar nu există 

dovezi ca s-ar agrava progresiv.34 Efectele adverse 

pe termen lung ale TDK, cum ar fi deficiența de 

creștere, nefrolitiaza și riscurile cardiovasculare 

trebuie monitorizate la intervale regulate.8 

La pacienții care se apropie de vârsta adultă, 

este esențial să se elaboreze un plan tranzitoriu 

pentru terapia dietetică și pentru îngrijiri medicale 

pentru trecerea de la un medic pediatru la un 

subspecialist pentru adulți.41 

Cercetare. O familie de transportatori hexoză și 

TLM (trigliceride cu lanț mediu) oferă 

combustibil metabolic pentru creier. La nivel 

celular, moleculele Glut1 funcționează ca 

tetramere 86 pentru a facilita transportul glucozei 

peste barierele tisulare. Impactul SDGlut1 asupra 

acestor sisteme este complex și face obiectul unor 

cercetări în curs. Variantele SLC2A1 ar putea 

destabiliza interacțiunile native GLUT1, genera 

interacțiuni noi, declanșa o depliere greșită a 

proteinelor și poate spori agregarea proteinelor.87 

SDGlut1 ar putea fi influențată de genele ARN 

care nu codifică 88,89 precum și de defecte în aval 

în translația, transcrierea, prelucrarea, activarea și 
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traficul Glut1.90,91 Cercetarea mecanismelor bolii a 

identificat ținte noi pentru terapie, concentrându-

se pe ( a ) legătura dintre defectul metabolic 

fundamental (ex, epuizarea glucozei din creier sau 

neuroglicopenia) și consecințele sale metabolice și 

neurofiziologice, (b) mecanismele disfuncției 

transportatorului,79,92,93 și (c) investigarea RMN și 

bazată pe TEP a metabolismului creierului 

uman.94 Aceste studii în curs permit dezvoltarea 

metaboliților suplimentari pentru a compensa 

neuroglicopenia ca strategii terapeutice.80 

Haploinsuficiența Glut1 oprește angiogeneza 

creierului în timpul dezvoltării creierului, iar 

rețeaua capilară a creierului diminuată agravează 

în continuare neuroglicopenia.95 Abordările pentru 

restaurarea conținutului și funcției proteinei Glut1 

includ reglarea alelei normale SLC2A1 folosind 

strategii cu molecule mici sau strategii de transfer 

de gene prin care o genă SLC2A1 normală este 

livrată într-un vector viral adecvat la pacientul cu 

deficiență Glut1.82
 Experimentele preclinice la 

șoarecii de laborator cu SDGlut1 folosind vectori 

AAV9 au demonstrat că înlocuirea genelor este 

eficientă și durabilă: Expresia Glut1 din creier și 

concentrațiile de glucoză din FCS cresc, creșterea 

creierului și volumul sunt menținute în timpul 

dezvoltării, performanța motorie este păstrată, 

activitatea convulsivă este controlată și 

angiogeneza creierului continuă normal.82,95,96 

Spre deosebire de tratamentul presimptomatic sau 

simptomatic precoce cu succes, înlocuirea genelor 

la șoarecii adulți nu a reușit să îmbunătățească 

simptomele, ceea ce sugerează o fereastră 

terapeutică de oportunitate.Această observație în 

SDGlut1 și alte tulburări de dezvoltare neuronală 

subliniază importanța fundamentală a 

monitărizării nou-născutului pentru astfel de 

afecțiuni determinate genetic, pentru a facilita 

diagnosticul postnatal precoce și tratamentul 

proactiv înainte de instalarea simptomelor și 

deteriorarea ireversibilă a creierului în curs de 

dezvoltare.  

Concluziile comisiei 

A existat un acord general potrivit căruia pacienții 

trebuie monitorizați în mod regulat pentru efectele 

secundare pe termen lung ale TDK, cum ar fi 

pietrele la rinichi, retardul de creștere și bolile 

cardiovasculare (tensiune arterială, profiluri 

lipidice în post, ecografie Doppler transcraniană 

de la vârsta de 10 ani).Utilizarea pe termen lung a 

TDK în SDGlut1 poate genera efecte adverse care 

ar putea fi mai evidente decât utilizarea pe termen 

mai scurt a TDK în epilepsia din copilărie, 

rezistentă la medicamente.Întreruperea TDK, 

standardul actual de îngrijire pentru SDGlut1, în 

favoarea studiilor clinice care sunt concepute 

pentru a investiga considerente noi de tratament a 

fost respinsă puternic de grup (12/13, 92%). 

4 |  DISCUȚII 

Complexitatea din ce în ce mai mare a SDGlut1, 

de la descrierea sa inițială din 1991, a evidențiat 

necesitatea dezvoltării unui consens de expertiză 

bazat pe chestionare, conferințe internaționale și 

discuții la masa rotundă.Experții au convenit că 

semnele clinice sugestive pentru SDGlut1 

garantează o pregătire promptă de diagnostic.  O 

puncție lombară de diagnosticare, controlată 

corespunzător, plus analiza SLC2A1 rămân critice 

pentru a confirma SDGlut1.Biomarkerii necesari 

pentru diagnostic sunt: glicemia normală, 

hipoglicorachia și o concentrație scăzută până la 

normală a lactatului din FCS.TDK rămâne 

standardul de îngrijire și reprezintă cel mai bun 

tratament pentru manifestările paroxistice 

SDGlut1. Alegerea TDK este influențată de mai 

mulți factori, inclusiv vârsta pacientului și 

toleranța sala acest tratament.Importanța 

diagnosticului precoce și a tratamentului nu poate 

fi ignorată. În cazuri clasice de SDGlut1, TDK ar 

trebui să fie început cât mai devreme posibil, 

postnatal, cu cel mai mare grad de cetoză menținut 

pentru a atenua deficiența de energie a creierului, 

oferind concentrații optime de combustibili 
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metabolici (glucoză și compuși cetonici) creierului 

în dezvoltare.Este mai puțin clar dacă această 

regulă biologică se aplică fenotipurilor mai 

blânde, dar experiența cu alte boli genetice 

sugerează că o face. Încetinirea creșterii capului la 

începutul copilăriei este un semn rău al disfuncției 

ireversibile a creierului. 

Controversele au apărut, așa cum era de 

așteptat, din cauza lipsei de informații privind 

problemele nerezolvate cu privire la SDGlut1. 

Centrele au trebuit să dezvolte protocoale 

individuale care rămân a fi modificate pe baza 

acestui consens și a viitoarelor studii de cercetare. 

Dezacordurile au gravitat în jurul problemelor de 

bază, cum ar fi intervalul normal de concentrații 

de glucoză FCS, variantele SLC2A1 cu 

semnificație neclară, membrii asimptomatici ai 

familiei, diagnosticați cu variante patogene 

SLC2A1, și utilizarea TDK la pacientele gravide 

cu SDGlut1. Deciziile de tratament sunt mai puțin 

clare în variantele atipice ale SDGlut1, în special 

la pacienții oligosimptomatici sau cu debut tardiv, 

din cauza experienței limitate. Monitorizarea nou-

născuților pentru această boală tratabilă este 

esențială, dar rămâne de stabilit. 

În ciuda eficacității TDK, în SDGlut1 există o 

nevoie neîmplinită pentru terapii suplimentare și 

abordări noi.Problemele de tratament nerezolvate 

au implicat utilizarea concomitentă de 

medicamente anticonvulsive, compuși precum 

acetazolamidă, canabiol, săruri cetonice și esteri 

cetonici și tratamentul farmacologic al 

evenimentelor paroxistice, distoniei, și disartriei 

care afectează semnificativ calitatea vieții 

pacienților. Tranziția la medicația adultă este 

adesea dificilă pentru pacienți și pentru medicii 

care îi tratează. Nu este clar cât timp trebuie 

continuat tratamentul dietetic alimentar în 

gestionarea SDGlut1 al adulților și cum trebuie 

monitorizate și abordate efectele adverse pe 

termen lung.32,69 Cercetările viitoare trebuie, de 

asemenea, să abordeze impactul deficienței de 

Glut1 asupra altor organe bogate în transportatori 

ai Glut1, cum ar fi inima, mușchii, placenta și 

retina.97–100 Constatarea angiogenezei cerebrale 

afectate în timpul dezvoltării la șoarecii de 

laborator cu SDGlut1 subliniază importanța 

diagnosticului precoce și a tratamentului proactiv 

pentru a preveni afectarea ireversibilă a creierului. 

Viitoarele terapii pentru SDGlut1 se vor concentra 

pe combustibili metabolici suplimentari ai 

creierului, transferul SLC2A1, și pe moleculele 

mici concepute pentru a îmbunătăți expresia sau 

activitatea Glut1.82 

Acest prim consens a subliniat eterogenitatea 

fenotipică a SDGlut1 și problemele cheie legate 

de diagnostic, tratament și management pe termen 

lung.Discuțiile au evidențiat domeniile de 

consens, subiectele controverselor și provocările 

viitoare. Aceste recomandări pentru management 

sunt destinate în primul rând să fie informative în 

ceea ce privește chestiuni de ultimă oră. Comisia 

de consens se așteaptă pe deplin ca aceste orientări 

să poată fi înlocuite în funcție de circumstanțele 

individuale unice ale pacientului. De asemenea, 

comisia a recunoscut cererea, în continuă creștere, 

de îngrijire clinică optimă a pacienților cu 

SDGlut1 ce înaintează în vârstă și necesitatea 

continuă de a îmbunătăți îngrijirea tranzitorie 

pentru a optimiza managementul și tratamentul pe 

termen lung pe parcursul ciclului de viață. 
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