Parenximatoz karbohidrat distrofiyaları

	Hüceyrələrdə bəzi şərtlər daxilində müxtəlif maddələr anormal miqdarda toplana bilər. Bu toplanma zerersiz de ola bilər. Amma toplanmanın dərəcəsindən asılı olaraq zedelenme ilə də müşayət oluna bilər. Maddə sitoplazmada, organellalarda (tipik olaraq lizosomlarda), hüceyrə nüvəsində toplana bilə və hüceyrənin bilavasitə özü tərəfindən sintez edilə bilər ya da başka bir yerdə sintez olunub hüceyrəyə daşına bilər.
	Hüceyrə içindəki anormal maddə toplanması başlıca olaraq 4 istiqamətdə ola bilər
1. Hüceyrə içində olması normal olan bir maddənin, hüceyrə xaricinə daşınması mexanizmlərindəki qüsurlar səbəbiylə lazımı qədər uzaqlaşdırıla bilinməməsi. Məsələn, qaraciyər yağlanması
2. Hüceyrədəki endogen bir maddənin çoxalması, hüceyrə xaricinə daşınması daşınması üçün hazırlanmasındaki və ya ifraz olunmasındaki genetik və ya sonradan qazanılmış qüsurlar səbəbi ilə toplanması. Məsələn, ∝1 – tripsin mutantları.
3. Bir metobolizma məhsulunun (metobolitin) , genetik ferment qüsurları səbəbi ilə parçalana bilməməsi. Nəticədə meydana çıxan vəziyyət toplanma xəstəlikləri olaraq adlandırılır
4. Hüceyrə xaricindən gələn bir maddənin ya hüceyrənin bunu parçalayacaq ferment sisteminin olmaması ya da bu maddəni başka yere daşıya bilməməsi nəticəsində hüceyrədə depolanması. Məsələn, hüceyrədə karbon toplanması.
Hüceyrədə glikogen toplanması. Hüceyrə içində qlikogen toplanması qlükoza ya da qlikogen metabolizmasındaki pozulmalar neticesinde baş verir. Qlükoza metabolizmasının pozulmasının en çox qarşılaşılan misalında yəni diabetes mellitusta qlikogen böyrək kanalcıqlarını epitelisinin sitoplazmasında , kardiomiositlərdə, Langerhans adacıqlarının ß hüceyrələrində toplanır. Bundan başka qlikogenezlər adlandırılan genetik xəstəliklərdə də hüceyrə içində qlikogen toplanır.
Qlikogenozlar. Qlikogen sintezində və parçalanmasında iştirak edən fermentlərdən hər hansı birinin genetik eksikliyi qlikogenin hüceyrələrdə toplanmasına səbəb olur. Qlikogen əsasən sitoplazmada, bəzən də nüvədə depolanır. Qlikogen depo xəstəliklərinin bir tipi olan Pompe xəstəliyində eksik olan ferment lizosomda olduğundan bu xəstəlik lizosomal depo xəstəliklərinin bir formasıdır. 
	Spesifik ferment eksikliyinə bağlı olaraq  bir çox qlikogenoz formaları öyrənilmişdir. Bunlar patofiziolojik əlamətlərinə gorə 3 qrupa bölünür.
1. Hepatik tip. Qaraciyərdə istifadə olunan müxtəlif fermentlər qlikogenin depolanması üçün sintezində və qlikogenin qlükozaya parçalanmasında istifadə istifadə olunur. Qlikogen  metabolizması ilə bağlı olan hepatik fermentlərin eksikliyi başlıca olaraq iki klinik əlamətlə bağlıdır: qlikogen depolanması nəticəsində qaraciyərdə böyümə və qlükoza hazirlanmasında pozulmaya bağlı olaraq hipoqlikemiya. Qlükoza-6-fosfataza eksikliyi nəticəsində yaranan Von Gierke xəstəliyi (I tip qlikogenoz), qlikogenozların hepatik formasının en tipik misalıdır.
2. Miyopatik tip. Qlikogen çizgili ezelede mühüm  bir enerji mənbəyidir. Buna görə qlikogen depo xəstəliklərinin çox növündə çizgili əzələyə təsir etməsi təəccübləndirici hal deyildir. Qlikolizdə iştirak edən fermentlərin eksik olduğu hallarda əzələlərdə qlikogen toplanması olur və lazımı qədər enerji yarana bilmədiyindən əzələ gücsüzlüyü ortaya çıxır. Tipik olaraq qlikogen depo xəstəliklərinin miopatik formalarında fiziki isdən sonra əzələ qıc olması və mioqlobinuriya bas verir. Əzələ fosforilazası eksikliyi səbəbi ilə ortaya çıxan Mc Ardle xəstəliyi (V tip qlikogenoz) miopatik qlikogenozların prototipidir.
3. II tip qlikogenoz (Pompe xəstəliyi) turş ∝-qlikozidaza fermentinin eksikliyi neticəsində yaranır. Buna görə demək olar ki, hər bir orqanda qlikogen toplanması olur. Amma əsasən kardiomeqaliya olur. Bu xəstələr ən çox kardiprespirativ çatışmazlığın başlanmasından etibarən 2 il içərisində ölürlər.

Qlikogenozun başlıca alt qrupları.


	Kliniko-patolojik kateqoriyası
	Spesifik tip
	Ferment çatışmazlığı
	Morfoloji dəyişikliklər
	Klinik əlamətlər

	







Hepatik tip
	Hepatorenal (Von Gierge xəstəliyi,tip I)
	Qlükoza-6-fosfataza
	Hepatomeqaliya: qlikogen və az miqdarda lipidin toplanması, intranuklear qlikogen
Renomeqaliya: kanalcıqların epiteli hüceyrələtində intrasitoplazmatik qlikogen toplanması
	Müalicə edilməyən xəsətələrdə inkişaf geriliyi, qısa boy, hepatomeqaliya, hipoqlikemiya, pozulmuş qlükoza metabolizması səbəbi ilə hiperlipidemiya. Bir çox xəstələrdə cilddə ksantomalar yaranır
Tombosit disfunksiyası səbəbindən laxtalanmanın pozulması
Müalicə ilə (daimi qlukoza verməklə) bir çox xəstə həyatda qalır və sonraki donemde hepatik adenomalar yaranır



	

Miopatik tip
	Mc Ardle sindromu (tip V)
	əzələ fosforilazası
	Ancaq skelet əzələsində
	Xəstələrin 50 % də mioqlobinuriyaya rast gəlinir.
Ağır fiziki iş zamanı ağrılı qıcolmalar
Normal yaşam müddətinə təsir etmir

	

Müxtəlif formalar
	Generalize olunmuş qlikogenoz (Pompe xəstəliyi, tip II)
	Lizosomal qlükozidaza (turş ∝-qlikozidaza)
	Zəif hepatomeqaliya
Kardiomeqaliya
Skelet əzələsi
	Həyatın ilk 2 ilində zəif kardiomeqaliya, əzələ hipotoniyası və kardiorespirativ çatışmazlıq



Qlikoproteid toplanması. Bu zaman selik və seliyəbənzər maddələrin – mutsin və mukoidlərin toxumalarda toplanması baş verir. Nəticədə vəzili strukturların axacaqları seliklə tutulur və sekretor hüceyrələr nekrozlaşır.
