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糖原累积病的饮食与营养干预
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【摘要】 糖原累积病（glycogen storage disease，GSD）是由于

先天性酶缺陷所造成的一组糖原代谢异常，患儿肝脏、肌

肉、心肌组织内糖原累积，导致多种疾病，大多缺乏特效治

疗，饮食和营养干预可改善部分糖原累积病患者的代谢紊

乱，保证患者的生长发育，提高生存质量。应重视糖原累积

病的长期营养管理。
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Abstract Glycogen storage diseases（GSD）is a group of
abnormal glycogen metabolism caused by congenital enzyme
defects，and glycogen accumulation in the liver，muscle，
myocardial tissue leads to a variety of diseases. Most of them
lack specific treatment. Diet and nutritional intervention can
improve the metabolic disorders of patients with glycogen
storage diseases，ensure the growth and development of
patients，and improve the quality of life. Attention should be
paid to the long-term nutritional management of glycogen
storage diseases.
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糖原累积病（glycogen storage disease，GSD）是

一组遗传代谢病由于基因缺陷导致糖原代谢途径

中的酶缺乏或活性降低，使得肝脏、肌肉、心肌等

组织内糖原累积，目前至少有12种类型，发病率为

1/25 000～1/20 000［1］。根据受累的器官和临床表

现分为肝糖原累积病（Ⅰ、Ⅲ、Ⅳ、Ⅵ、Ⅸ、Ⅺ、0型）

和肌糖原累积病（Ⅱ、Ⅴ、Ⅶ型），不同类型临床表

现有所差异，部分类型有特异的生化异常，基因检

测是 GSD诊断分型的金标准（表 1）。目前除了

GSD Ⅱ 型（庞贝病）可采用特异性酶替代治疗

（ERT）外，其余类型均无特效药物治疗，饮食和营

养干预是缓解临床症状、改善生活质量的有效方

法［2-3］，但是各种类型GSD的具体治疗方案不尽相

同。现就GSD的饮食和营养干预进行阐述。

1 肝GSD饮食与营养干预

肝GSD临床主要表现为空腹低血糖和肝脏增

大，其他器官也可能累及［4］，如GSDⅠ型可能表现

为肾功能障碍，GSDⅢ型、GSDⅣ型、GSDⅨ型可能

表现为肌病，GSDⅪ型伴有近端肾小管功能障碍。

肝GSD饮食和营养干预的总目标是维持餐前或空

腹3～4 h血糖水平于3.9～5.6 mmol/L，预防继发代

谢紊乱及并发症［3-4］。
1.1 生玉米淀粉 各型肝GSD以生玉米淀粉治疗

为主［3-4］。因为生玉米淀粉能在肠道中缓慢释放葡

萄糖，使血糖在较长时间内保持稳定。一般每次

1.0～2.5 g/kg［5-10］，以1：2比例与凉开水混合。每日

4～6次，在两餐之间、睡前及夜间服用，需配合食

物及血糖值来决定生玉米淀粉的次数和剂量。使

用生玉米淀粉需注意，（1）6个月内婴儿不建议服

用：因为此期缺乏胰淀粉酶，尚不能消化玉米淀

粉，故推荐在 6～12月龄后再开始玉米淀粉治疗，

从小剂量开始，逐渐增加；（2）GSD 0型为糖原合成

酶缺乏，一般只在夜间服用即可［10］；（3）生玉米淀

粉不可加热，也不可用热水冲泡；不能与柠檬汁或

维生素C一起食用，否则生玉米淀粉中的葡萄糖会

很快释放出来，造成血糖较大波动；（4）生玉米淀

粉副反应主要为腹胀和（或）腹泻，可减量服用，必

要时服用胰酶治疗。改良的玉米淀粉（Glycosade）
较普通的玉米淀粉能更长时间（8～10 h）维持血糖

稳定，在美国和欧洲已获批应用于2岁以上的儿童

及成人患者过夜治疗，起始剂量为每次 2 g/ kg，于
睡前1次口服以维持夜间血糖稳定［11-12］。

1.2 不同年龄段的饮食管理

1.2.1 婴儿期GSDⅠ型 患儿单糖和双糖利用障
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碍，建议换用不含蔗糖、乳糖和果糖的特殊医用配

方或大豆（黄豆）奶粉。如果患儿出现持续高甘油

三酯血症，可以选择富含中链甘油三酯的不含蔗

糖、乳糖和果糖的特殊医用配方奶粉［5-6］。GSDⅪ
型半乳糖利用障碍，需用免乳糖配方或大豆（黄

豆）奶粉［9］。

建议少量多次喂养，防止低血糖，6月龄以下

小婴儿一般2～3 h喂养1次，如果单次睡眠时间过

长时，需及时唤醒小婴儿，监测血糖并提供喂养。

随着月龄增加，可3～4 h喂养1次。如果家长不能

坚持夜间每 3～4 h喂养患儿，可以选择夜间鼻胃

管或胃造口给予持续配方奶或葡萄糖喂养［3，13］。

1.2.2 幼儿、儿童及青少年期 不仅要防止儿童

低血糖发生，还应注意营养均衡。GSD患者注意

避免食用过多碳水化合物，以免加重肝脏中糖原

的沉积及肥胖［3，5，13］。由于食用的食物品种受限，

可能导致维生素及矿物质缺乏，需补充多种维生

素及矿物质。

1.3 不同类型GSD的营养结构

1.3.1 GSDⅠ型 糖原仅能分解到葡萄糖-6-磷
酸，糖异生途径也受阻，因此患者膳食结构方面，

碳水化合物需占总能量的60%～70%，乳糖、果糖、

蔗糖等应该严格限制，每餐总量不超过 2.5 g［5-6］。

热量来源 10%～15%为蛋白质，以优质蛋白为主，

其余为脂肪，2岁以上患者的脂肪供能比不超过

30%，脂肪最好以亚油酸等不饱和脂肪酸为主。给

予低嘌呤饮食以减轻高尿酸血症。

1.3.2 GSDⅢ型 对于GSDⅢa型患者，饮食推荐

高蛋白、低复合碳水化合物饮食［7］，能量分布为

45%的碳水化合物、25%的蛋白质和30%的脂肪。

改良的阿特金斯饮食：高脂（65%）、高蛋白（25%）
和低碳水化合物（10%）可以改善GSD Ⅲa型患者

的心肌病［14］，但必须长期密切监测潜在并发症，

以便早期发现生长迟缓、肝损害和肝细胞癌［15］。

GSDⅢb型患者可能只需要生玉米淀粉治疗，但高

蛋白饮食可作为葡萄糖的替代来源，进而减少糖

原在肝脏中的累积，对患者可能有益［7］。

1.3.3 GSDⅣ型 传统上，GSD Ⅳ型儿童的预后

很差，许多患者在诊断时需考虑肝移植。但予以

类似GSDⅢa型患者的高蛋白、低复合碳水化合物

饮食后，不仅延缓或避免了肝移植，而且还改善了

生长和空腹耐受性，血清氨基酸转移酶也恢复正

常［16］。

1.3.4 GSDⅥ型和GSD Ⅸ型 推荐类似GSDⅢa
型患者的高蛋白、低复合碳水化合物饮食。碳水

化合物占总能量的40%～45%，减少单糖和二糖的

分型

肝GSD
Ⅰa
Ⅰb
Ⅲ
Ⅳ
Ⅵ
Ⅸa
Ⅸb
Ⅸc
Ⅸd
Ⅺ
0

肌GSD
Ⅱ
Ⅴ
Ⅶ

缺陷酶

葡萄糖-6-磷酸酶

葡萄糖-6-磷酸酶转运体

糖原脱支酶

糖原分支酶

肝糖原磷酸化酶

磷酸化酶激酶

葡萄糖转运体2
糖原合成酶

酸性α-葡糖苷酶

肌糖原磷酸化酶

磷酸果糖激酶

基因

GYS2

G6PC

SLC37A4

AGL

GBE1

PYGL

PHKA2

PHKB

PHKG2

PHKA1

SLC2A2

GYS2

GAA

PYGM

PFKM

遗传方式

AR
AR
AR
AR
AR
AR
XL
AR
AR
XL
AR
AR

AR
AR
AR

主要受累组织

肝

肝，肾，小肠

肝，肾，小肠，中性粒细胞

Ⅲa型：肝，骨骼肌，心肌；Ⅲb：肝
肝，骨骼肌

肝

肝

肝

肝

骨骼肌

肝，肾小管

肝

心肌，骨骼肌

骨骼肌

骨骼肌

主要临床表现

生长迟缓、肝大、低血糖，血乳酸、尿酸、甘油三

脂、胆固醇升高

与Ⅰa型相同，伴中性粒细胞减少和反复感染

肝大、生长迟缓、肌无力、心肌病，低血糖，肝脏

症状随年龄增加好转

肝大、脾大，进行性肝硬化，生长迟缓，肌张力低下

肝大、生长迟缓，轻度低血糖

肝大、生长迟缓，轻度低血糖

与Ⅸa型相同

与Ⅸa型相同，少数合并肝硬化

肌痛、易疲劳、运动不耐受，肌红蛋白尿

生长迟缓、佝偻病、肝肾增大，低血糖，近端肾小

管功能障碍

低血糖

肌无力、肌张力低下、心脏扩大、心肌肥厚

肌痛、易疲劳、运动不耐受，肌红蛋白尿

与Ⅴ型相同，可合并溶血性贫血、心肌病

表1 各型糖原累积病的酶缺陷、基因缺陷与主要特征
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摄入，避免血糖剧烈波动，减少糖原在肝脏的沉

积，蛋白质占20%～25%，脂肪供能比30%［8］。

1.3.5 GSDⅪ型 又称 Fanconi-Bickel综合征，近

端肾小管功能障碍、葡萄糖和半乳糖利用障碍、肝

肾糖原累积。所有患者需要补充足量的维生素D、
钙和磷酸盐［20~50 mg/（kg·d），分成 4次，以维持

血浆磷酸盐浓度在 1.2 mmol / L左右］、左旋肉

碱［50 mg/（kg·d）］治疗；限制果糖和半乳糖，以避

免乳酸生产过多；借鉴糖尿病的饮食原则，少量多

餐，能量分布为碳水化合物占 55%～60%、蛋白质

占10%～15%、脂肪30%［9］。

1.3.6 GSD 0型 肝糖原合成障碍可引起餐后高

血糖、高乳酸血症和高脂血症，在空腹状态下由于

血糖生成减少，可引起脂肪酸β氧化增强，血酮明

显增高［10］。本病患者应选择高蛋白及复合性低升

糖指数碳水化合物饮食［3-4］。

1.4 血糖监测 对于监测病情、指导治疗至关重

要，应根据患者的年龄、运动、进食和代谢控制情

况个体化监测血糖。连续动态血糖监测系统是一

种安全而较可靠的方法，可以监测24 h血糖动态，

显著减少患者测量血糖频次，缓解患者及家属的

低血糖焦虑，还可以检出无症状的低血糖，优化患

者的长期治疗管理［17］。

2 肌GSD饮食与营养干预

肌GSD可分为两种：第1种特征为进行性肌无

力、肌萎缩和（或）心肌病，以溶酶体糖原降解酶α-
糖苷酶缺陷（GSDⅡ型）为代表；第2种表现为运动

不耐受、运动相关的肌痛、肌痉挛、反复发作运动

诱发的急性肌红蛋白尿和（或）横纹肌溶解，常见

类型有GSDⅤ型、GSDⅦ型。通过饮食与营养干预

可以改善肌GSD患者身体成分、肌肉功能，减轻运

动不耐受症状［2，18-19］。

2.1 GSDⅡ型 近年来GSDⅡ型的诊断和药物治

疗取得了重大进展，以重组人类酸性α-葡萄糖苷

酶（rhGAA）治疗为核心的酶替代治疗显著提高了

患者的存活率［20］。但消化系统并发症及营养问题

是影响患者预后及生活质量的主要因素，仍需进

一步解决。目前，针对患者的营养建议包括补充

高蛋白（占总热量 25%～30%）、低碳水化合物饮

食。合并运动障碍的患者活动能力不足，能量消

耗低，体脂偏高，而肌肉量偏低，出现少肌性肥胖。

必须减少总能量摄入以避免肥胖，但仍需要保证

优质蛋白质（牛奶、乳清、鸡蛋、瘦肉和鱼等）和微

量元素、维生素（维生素 D、维生素 B12等）的摄

入［18］。补充L-精氨酸、L-亮氨酸可能诱导细胞自

噬、刺激蛋白质合成，有望成为潜在的辅助治疗方

法［21］。补充一水肌酸、生酮饮食可能对患儿运动

能力及肌肉功能改善有益处，但仍需要进一步评

估研究［22］。

2.2 GSDⅤ型 国外多项研究发现适度的有氧运

动训练和运动前饮食与营养干预有益于减轻运动

不耐受症状。饮食指导包括剧烈运动之前口服蔗

糖、富含碳水化合物的饮食、补充低剂量肌酸

［60 mg/（kg·d）］等。富含碳水化合物的饮食可以

维持肝糖原的储存，提供从肝脏到肌肉的更稳定

的葡萄糖供应，因此优于富含蛋白质的饮食，但饮

食管理并不会消除所有GSD V型的症状，因此肌

肉损伤的风险仍然存在［19，23］。而最新的研究提示

在 GSD V型中，低碳水化合物生酮饮食（75%脂

肪、15%蛋白质、10%碳水化合物）最有利于改善有

氧运动能力和活动耐受性，可作为一种潜在的饮

食管理策略［24］。

2.3 GSDⅦ型 关于GSDⅦ型的营养与饮食治疗

国内外尚缺乏研究经验。运动前口服或静脉内补

充蔗糖或葡萄糖不但没用，反而可能因降低脂肪

酸、酮体等替代能量来源的浓度而造成不良后

果［19］。长期的低碳水化合物生酮饮食可能会对

GSDⅦ型患者受益，表现为运动耐量提高、呼吸功

能改善、主观肌肉症状减轻［25］，因此，特定患者可

在密切的营养及医学监督下采用生酮饮食。

总之，各种GSD病情复杂，大多缺乏特效药物

治疗，良好的饮食和营养干预可改善GSD患者的

代谢紊乱，保证患者的生长发育，避免或减轻器官

损害，提高生存质量。因此在GSD患儿的长期综

合管理中，应重视个体化的饮食和营养干预。
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线粒体脂肪酸氧化代谢病的
饮食与营养干预

陆 妹1，刘登礼2

【摘要】 线粒体脂肪酸氧化代谢病是一组罕见的常染色

体隐性遗传病，如果不能及时有效地干预，会造成脑、肝、

心、骨骼肌等多系统损害，甚至猝死。维生素支持及饮食
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