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Eventi infettivi e complicanze a carico dell’apparato
digerente in un gruppo di pazienti affetti da glicogenosi di
tipo Ib
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La glicogenosi di tipo Ib (GSDIb) e una forma di glicogenosi causata dal deficit
dell’enzima glucosio-6- fosfatasi (G6P) generalmente associata a un quadro
clinico caratterizzato da ipoglicemia e altre disfunzioni metaboliche. Inoltre, la
GSDIb puo essere associata a condizioni frequenti di neutropenia e disfunzione
neutrofila che rendono i pazienti maggiormente suscettibili a infezioni e malattie
inflammatorie croniche intestinali (MICI), compromettendo significativamente la
loro qualita della vita. Gli autori dello studio hanno valutato retrospettivamente gli
eventi infettivi e le complicanze digestive in una coorte di 9 pazienti affetti da
GSDIb, afferenti a due centri di riferimento nazionali francesi per le malattie
metaboliche ereditarie, ai quali & stata posta diagnosi entro il primo anno di vita (in
8 pazienti su 9) e la cui durata del follow-up € stata in media di circa 19 anni. Sulla
base della severita dei sintomi associati a MICI, e stato possibile suddividere i




pazienti in due gruppi: moderato (con sintomi moderatamente severi) e severo
(con sintomi piu gravi). Ai pazienti del secondo gruppo (severo) e stata
somministrata una terapia nutrizionale con una formula polimerica arricchita di
sostanze ad azione antinflammatoria attraverso nutrizione enterale e/o
parenterale. Invece, la terapia farmacologica con fattore stimolante le colonie
granulocitarie (G-CSF) e profilassi antibiotica & stata somministrata alla maggior
parte dei soggetti. Tutti i pazienti hanno presentato neutropenia con episodi
infettivi frequenti, principalmente infezioni otorinolaringoiatriche e cutanee. Sono
stati anche osservati sintomi digestivi simili al morbo di Crohn, come gia descritto
in letteratura. | soggetti con grave evoluzione delle MICI hanno presentato una
maggior prevalenza di neutropenia con eventi infettivi ricorrenti, sintomi intestinali
precoci e un quadro clinico nel complesso piu severo rispetto al gruppo moderato.
La nutrizione enterale sembra aver migliorato il profilo metabolico di tutti i pazienti.
Secondo gli autori, la combinazione di nutrizione enterale e G-CSF potrebbe far
diminuire la dose di G-CSF somministrata limitando gli effetti avversi correlati e la
splenomegalia. In conclusione, il trattamento dietetico personalizzato con
specifiche formule ad azione antinfiammatoria per via enterale, sembrerebbe
particolarmente favorevole per ristabilire sia gli squilibri metabolici sia i disturbi
intestinali nei pazienti con GSDIb.
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