
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Von Gierke Disease หรือ Glycogen storage 

diseases type I มีการอธิบายโรคครั้งแรกในป ค.ศ. 1929 โดย 

Edgar Otto Conrad von Gierke แพทยชาวเยอรมัน  

ป ค.ศ. 1952 Cori and Cori สามารถระบุสาเหตุของโรคได 

คือ ความบกพรองของเอนไซม glucose 6-phophatase ซ่ึงเปน

ผลมาจากความผิดปกติของเมทาบอลิซึมของไกลโคเจน 
 

- Glycogen storage diseases type Ia ความบกพรองของเอนไซม glucose 6-phosphatase (1977) 

- Glycogen storage diseases type Ib ความบกพรองของ glucose 6-phosphate transporter 1 (1978) 

- Glycogen storage diseases type Ic ความบกพรองของ microsomal pyrophosphate transporter (1983) 

Von Gierke Disease หรือ Glycogen 

storage diseases type I เปนโรคทางพันธุกรรม

ท่ีเกี่ยวของกับความบกพรองของวิถีเมทาบอลิซึมของ

ไกลโคเจนท่ีเรียกวา โรคการสะสมไกลโคเจน  เปน

ความผิดปกติท่ีอาจเกิดจากกระบวนการสังเคราะห

หรือการสลาย  ทําใหเกิดความผิดปกติในการสะสม

ไกลโคเจนหรือรูปท่ีผิดปกติไปของไกลโคเจนขึ้น สวน

ใหญเปนการถายทอดแบบยีนดอยชนิดออโตโซม 

 

 

http://www.gfmer.ch/genetic_diseases_v2/gendis_detail_list.php?cat3=1538 

An infant with glycogen storage disease type Ia. Note 

the typical facial aspect resembling a doll’s face 

http://www.karlsruhe.de/b1/stadtg

eschichte/biographien/gierke.de 



 

- ระดับน้ําตาลในเลือดต่ํา (hypoglycemia) 

- ภาวะเลือดเปนกรดจากกรดแลกติก ( lactic 

acidosis)  โดยเฉพาะในชวงระหวางมื้อ

อาหาร (fasting state) 

- ภาวะกรดยูริกในเลือดสูง (hyperuricemia) 

- ภาวะไขมันในเลือดสูง (hyperlipidemia) 

- อาการตับโต (hepatomegaly) 

- มีการเจริญเติบโตทางรางกาย และทางเพศ

ชากวาปกติ (stunt growth) 

 
 

A child with glycogen storage 

disease type Ia 

http://www.gfmer.ch/genetic_diseases_v2/gendis_detail_list.php?cat3=1538 

Glycogen storage disease type I. 

Abdominal sonogram showing large 

nodules in the liver 
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