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Ecografia muscolar e in pazienti affetti da Glicogenosi di tipo | elll

(Muscle Ultrasound in patients with glycogen sterdgsease types | and Ill)
Verbeek R. J. et al.
Ultrasound in Medicine & Biology

Le malattie da accumulo di glicogeno (GSD: Glycogtmage disease) dette anche
Glicogenosi, riguardano un gruppo eterogeneo driecongeniti del metabolismo
del glicogeno. A seconda del deficit enzimaticeebaddistribuzione tissutale, le
glicogenosi sono suddivise nelle forme "epateahiopatica”. | fenotipi epatici,
tra cui la Glicogenosi di tipo | (GSD-I), sono asisti ad un difetto nella
glicogenolisi e/o nella gluconeogenesi da cui mesegue I'accumulo di glicogeno
principalmente a livello epatico e la produziongufficiente di glucosio endogeno.
| sintomi derivanti sono debolezza muscolare diatrbfenotipi miopatici invece,
sono associati a difetti nella glicogenolisi a liwenuscolare. Nella Glicogenosi di
tipo 11l si puo osservare accumulo di glicogenoasiavello del muscolo che del
fegato, determinando debolezza muscolare, miogataypi muscolari e
I'insufficienza respiratoria.

L’ultrasonografia € una tecnica non invasiva changifica la densita muscolare
(MUD: muscolar ultrasound density) ed € utilizzaga rilevare le condizioni
patologiche a livello muscolare, tra cui I'accumdlaylicogeno e la deposizione
di grasso a livello ed muscolo. L’ecografia muspel@ppresenta un eccellente
strumento diagnostico nei pazienti affetti da GBDiché la tecnica e applicabile
al letto e necessita di poca collaborazione dakp#e, puo essere facilmente
eseguita nei bambini, evitando la necessita dopotte i pazienti a procedure piu
invasive (quali Elettromiografia con elettrodi agbabiopsia muscolare e/o la
risonanza magnetica con anestesia).

Non essendo stati condotti prima studi riguardectigrafia muscolare in soggetti
affetti da GSD, gli autori hanno cercato di valatarconfrontare tale tecnica con
altri parametri neuromuscolari associati a GSD.

In questo studio sono state valutate trasversabriardensita muscolare con
ecografia e la forza muscolare in 12 bambini edultacon GSD-1 e GSD-

II.



| bambini con entrambi i fenotipi “epatico” e “miapco” presentavano elevati valori
di densita muscolare concorrenti a debolezza masedl soggetti adulti affetti da
GSD-I, mostravano densita muscolare stabilizzatasemoderata debolezza
muscolare. Mentre nei soggetti adulti affetti daD&E8, la densita muscolare é
risultata aumentata con il progredire dell'eta @dbolezza muscolare € risultata
essere pronunciata. | bambini affetti da entrarelferime di GSD hanno presentato
miopatia. La miopatia € risultata stabile nei sag@elulti con GSD-I, mentre e
progredita nei soggetti adulti affetti da GSD-III.

In considerazione del miglioramento della longedgasoggetti affetti da malattie
da accumulo di glicogeno, possiamo concludere'eBertizio fisico moderato e la
sorveglianza clinica neuromuscolare, tramite ed@gmuscolare, sembrano di
fondamentale importanza per garantire un preciboveup di tali pazienti.

Futuri studi neuromuscolari riguardati le GSD soecessari per fare chiarezza
sulla modalita di compensazione muscolare quancianilrollo metabolico e
cronicamente alterato.
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