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Approccio terapeutico alla 
glicogenosi 3: 

qualcosa è cambiato?



GLICOGENOSI TIPO III (GSD3)

- Errore congenito del metabolismo dei carboidrati
- Enzima deramificante: amilo-1,6-glucosidasi

- Forma epatica e muscolare (GSDIIIa)
- Forma solo epatica (GSDIIIb)



Ridotta disponibilità di 
glucosio dovuta a incompleta 
degradazione del glicogeno

GLICOGENOSI TIPO III

CONSEGUENZE

LOW ENERGY

Accumulo di glicogeno abnormale
con ramificazioni esterne
(limit destrina) in fegato e/o 
muscolo scheletrico/cardiaco

ACCUMULO

ipoglicemia chetotica
epatomegalia
ritardo di crescita
ipertransaminasemia
miopatia
cardiomiopatia
neuropatia
disfunzione epatica



DIETA TRADIZIONALE GSD3



Elevata quota carboidrati + amido di mais + elevate proteine

Iperinsulinemia reattiva glicogeno sintesi accumulo glicogeno anomalo

DIETA TRADIZIONALE GSD3
COSTI BENEFICI



Dieta chetogenica con chetoni sinteteci

Riduce transaminasi, CK
Migliora la forza muscolare e la cardiomiopatia

PROTOCOLLI DIETETICI ALTERNATIVI GSD3



Si definisce chetogenica una terapia dietetica che induce e mantiene uno stato di chetosi 
= usare i grassi per produrre energia

TERAPIA DIETETICA CHETOGENICA

❖ RAPPORTO CHETOGENICO: GRASSI (g) 

PROTEINE (g) + CARBOIDRATI (g)

❖E’ una TERAPIA DIETETICA GRAMMATA, che prevede una estrema 
individualizzazione dei fabbisogni del paziente per energia, macro e 
micronutrienti. 



PROTOCOLLI DIETETICI ALTERNATIVI GSD3



ORARI FISSI

MAIZENA 

2 PASTI NOTTURNI

2 FRATELLI CON GSD3 tipo A

ORARI FISSI

MAIZENA 

2 PASTI NOTTURNI



?

PROTOCOLLI DIETETICI ALTERNATIVI GSD3



CHETONEMIA

RAPPORTI 

CLASSICA



D,L-3-OH butyrate
2:1 Ketogenic diet

E IN LETTERATURA? PROTOCOLLI DIETETICI ALTERNATIVI GSD3



- Numerosi protocolli usati: solo aumento grassi e proteine fino a protocolli 
chetogenici veri e propri

- Numeri ancora esigui
- Pazienti molto diversi tra loro (bambini, adulti, vari gradi di 

compromissione
- Mancano dati a lungo termine, trattamento recente
- Non ci sono dati sulla forma solo epatica
- Mancano dati sulla funzionalità (studio Monza in lavorazione)

E IN LETTERATURA?

ASSENZA DI STANDARDIZZAZIONE

PROTOCOLLI DIETETICI ALTERNATIVI GSD3



A LIVELLO ITALIANO? 
SURVEY DEL GRUPPO DI DIETETICA E NUTRIZIONE SIMMESN

• N°12/19 centri seguono GSD3 con protocolli alternativi
• Protocolli vari: iperlipidica iperproteica, MAD
• Maizena: non sempre eliminata, ma ridotta
• Vari metodi di monitoraggio: glicemia o chetonemia?
• Effetti avversi non pervenuti (da troppo poco tempo?)

ASSENZA DI STANDARDIZZAZIONE

PROTOCOLLI DIETETICI ALTERNATIVI GSD3

(Articolo completo sulla rivista JIM di novembre 2024)



EFFETTI AVVERSI?

PER LE GSD3?

PROTOCOLLI 
DIETETICI 
ALTERNATIVI GSD3



Obbiettivo primario: prevenire ipoglicemie e dare supporto a livello energetico al 
muscolo/cuore

Riduzione dei carboidrati sembra aver portato a buoni risultati

C’è ancora da studiare! 
Quale protocollo sembra aver portato a risultati migliori?
 Il paziente deve fare i chetoni o basta solo ridurre i carboidrati?
Come impostare il monitoraggio?
 Servono trattamenti diversi a seconda del grado di compromissione del paziente?

CONCLUSIONI



 Servono dati omogenei per un confronto efficace
 Serve un campione numeroso
 Serve una raccolta di dati biochimici e funzionali

CONCLUSIONI

STUDIO OSSERVAZIONALE X VALUTARE NEL TEMPO I PAZIENTI PEDIATRICI ED ADULTI 
DI MONZA x CHIARIRE GLI EFFETTI A LUNGO TERMINE DI UNA DIETA COSI’ SELETTIVA:

EFFICACIA 
COMPOSIZIONE CORPOREA 
 SALUTE ed OUTCOME DELL’OSSO (DEXA)
COMPLIANCE/ADERENZA ALLA DIETA
QUALITA’ DI VITA DEL PAZIENTE
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