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(CAG - TAG) og dermed en forkortelse af proteinet fra de
normale 338 aminosyrer ned til 228 aminosyrer. Det forkor-
tede protein mangler en stor del af det aktive site og er for-
mentlig uden enzymatisk aktivitet.

Drengens forzldre var begge heterozygote for mutationen.
To yngre saskende er senere fundet homozygote for mutatio-
nen.

Diskussion

Det nyfodte barn med FBPase-mangel er symptomlest. Om-
trent halvdelen af de afficerede born fir deres forste sympto-
mer mellem forste og fjerde levedogn. De ovrige debuterer i
lobet af maneder til &r (halvdelen for sjette levemaned). Hos
nyfodte er hypoglykemi og hyperventilation forarsaget af
den metaboliske acidose (ketoacidose samt laktatacidose) de
mest almindelige symptomer. Det nyfodte barns symptomer
opstér, nar meaelken ikke er lobet til, og barnet derved ufrivil-
ligt faster de forste levedogn. I afvaenningsperioden, hvor bar-
net overgar til fruktose- og sukroseholdige spaedbarnspro-
dukter, kan der hos visse patienter udvikles symptomer. Tole-
ransen er imidlertid temmelig varierende, hvorfor ikke alle
patienter far symptomer efter indtagelse af disse sukkerarter
[3]. De hypoglykemiske episoder begynder, nar patienten i
forbindelse med sygdom har nedsat appetit.

Metabolisk screening af urin vil typisk vise massiv udskil-
lelse af laktat, pyruvat, alanin og ketonstoffer. Der er ogsa rap-
porteret om udskillelse af glycerol og glycerol- 3- fosfat [4].
Den endelige diagnose beror pa fund af steerkt nedsat FBPase-
aktivitet og/eller fund af sygdomsfremkaldende mutationer
pé begge FBP1-alleler [5].

Nér forst diagnosen er stillet og behandlingen ivaerksat, har
sygdommen en god prognose. Patienten vokser og udvikler
sig normalt. Med alderen oges leverens glykogendepoter, og
glukoneogenesens rolle i opretholdelse af blodglukose i faste-
perioder mindskes. Sygdommen er derfor sjzeldent symptom-
givende hos voksne patienter.
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