  Suchbild: "GLUT1 deficiency syndrome" (GLUT1DS) 

Erkrankung: (OMIM 606777)
Therapierbare epileptische Encephalopathie, verursacht durch einen verminderten Glukosetransport in das ZNS bei defektem Glukosetransporter GLUT1.

Diagnostik:

· Nüchtern-Lumbalpunktion. 

Vorgehen:

1. Patient 4-6 Stunden nüchtern lassen

2. vor der Punktion Blutzucker bestimmen

3. Lumbalpunktion, Liquorstatus und Liquorlaktat bestimmen

Auswertung:

Liquorglukose < 40 mg/dl und/oder Liquor-Glukose-Quotient < 0,5

Liquorlaktat: immer niedrig bis normal! 

· V.a. GLUT1-Defekt

· Molekulargenetik:

Analyse des SLC2A1-Gens (1p35-p31.3)

(Link zu Anforderungsschein Humangenetisches Institut Nijmegen)

· Glukoseaufnahmestudien in Erythrozyten, GLUT1-Western Blot

Bestätigungsteste, nur auf Forschungsbasis durchführbar
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Therapie:

Ketogene Diät
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