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Rappel 
métabolisme du glucose
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Devenir du glucose alimentaire
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Stockage du glycogène dans les tissus

Tissus g/1000 de frais glycogène(%)
Muscle 22 44

Foie 116 38
Os 8 9

Peau 7 4.5
Intestin 9 3.8
Cœur 5 0.17

Cerveau 1 0.04
Sang 0.04 0.015

Réserves:190 g de glycogène dans le foie , un peu moins dans le muscle

Introduction 
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Réserves de glycogéne
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Plan 

I. Introduction

II.  Rappel:

1. Synthèse du glycogène: glycogénogenèse

2. Dégradation du glycogène: Glycogénolyse

III. Pathologies liées au métabolisme du glycogène

IV. Conclusion 
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• Foie: maintien de la glycémie, G6Pase (réticulum endoplasmique)
• Muscle: assure ses propres besoins énergétiques

Glc : Passer la membrane cytoplasmique (G1P /G6P: incapables de sortir de la ȼ

Glycogène phosphorylase: enzyme clé

Phosphoglucomutase

*Glucose 6- phosphatase (n'existe que dans le foie)

Rappel Glycogénolyse : cytoplasmique

Ce qu’il faut retenir
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glucokinase (= kinase : ajoute un acide phosphorique)
phosphoglucomutase = mutase

UDP glucophosphorylase
Glycogéne synthase : enzyme clé
 enzyme branchante : *glycosyl (1,6) transférase

Rappel glycogénogenèse : cytoplasmique

Ce qu’il faut retenir



Pathologies liées au métabolisme du glycogène
 Glycogénoses
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 Glucides alimentaires: source d’énergie.
 Stockage du glycogène: foie + muscles 
 Maladies du métabolisme des glucides: maladies 

héréditaires liée à un deficit d’enzymes de synthèse / 
dégradation du glycogène:
Problèmes de transformation des glucides:
Maladies de stockage du glycogène “glycogénoses”
    (GSD ou Glycogen Storage Diseases). Point commun 

des GSD est une incapacité  à produire  suffisamment 
de glucose dans le sang ou à utiliser ce sucre en 
quantité suffisante comme source d’énergie (déficit 
énergétique). 

 [Glycogène tissulaire] anormales/Structures anormales de 
glycogène

glycogénoses
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• Déficit enzymatique: 
Surcharge de glycogène:

o Glycogénoses hépatiques/
oGlycogénoses musculaires /
oGlycogénoses hépato-musculaire

• Le glycogène  s'accumule dans le:

Foie: devient volumineux, aspect très clair des hépatocytes , 

Rein: devient gros, avec surcharge des tubes contournés, 

Cœur: cardiomégalie et vacuolisation des fibres myocardiques 

glycogénoses
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• Le glycogène  s'accumule dans le:
Foie: devient volumineux, aspect très clair des hépatocytes , 
Rein: devient gros, avec surcharge des tubes contournés, 
Cœur: cardiomégalie et vacuolisation des fibres myocardiques . 

Glycogénoses

NORMALE

SURCHAGE
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Les maladies lysosomiales 
Glycogénoses

Diagnostic: 

A. Mise en évidence de la surcharge tissulaire

• Colorations appropriées(ex:Periodic Acid Schiff « PAS » pour glycogène)

• Ultra structure

• Histoenzymologie(détermination de l'activité enzymatique )

B. Tests biochimiques enzymatiques

C. Génétique 





• Nombreuses maladies génétiques liées au métabolisme 
du glycogène ; peuvent affecter:

• sa dégradation
• sa synthèse
• sa structure 
• son stockage

• Certaines: très graves, mort prématurée (enfance)
• Autres: peu de conséquences, sans menace de vie.
• enzymes déficitaires :recherchées dans tissus spécifiques. 

glycogénoses
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Si deficit  touche  isoenzymes*  hépatiques
Glycogénoses  hépatiques:hypoglycemie  et  hépatomégalie (↗volume 

foie)

Si deficit  touche  cellules musclaires  
Glycogénoses musculaires: faiblesse et difficultés à l’exercice

*(ou isozymes) sont des enzymes présentant une séquence d'acides aminés différente d'une 
autre enzyme mais catalysant la même réaction chimique.

glycogénoses

sauf le type VIII qui est lié au sexe; tous les autres sont autosomiques récessifs







Déficience en  Amylo-1-6- glucosidase
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Réactions de la glycogénolyse

Type III (MSG III)
Maladie de Cori -Forbes(Amylo-1-6- glucosidase)



5. Réaction 5: mise en place des branchements (α1-6). 
lorsqu’une chaine (α1-4) s’est allongée d’une dizaine 
d’unité de glucose les 6 premières unités à l’extrémité non 
réductrice sont détachées puis transférés sur une unité 
glucose de l’extrémité réductrice
Formation d’une liaison O- glycosidique (α1-6)
 Enzyme: *glycosyl (1,6) transférase (*Amylo-1-4 → 1-6 transglucosidase)

Réactions de la glycogénogenèse
voie cytoplasmique

Type IV (MSG IV)
Maladie d’Andersen



Déficience en Hexokinase  : 
*Phophorylase kinase(foie)



1. Réaction 1 : phosphorylation du glucose en glucose 6P
 Enzyme: 

•Hexokinase  : *Phophorylase kinase(foie)
•Glucokinase (muscle, autres cellules)

Déficit en *Prylase kinase
    Type VI et IV (MSG VI et IV)
     (Maladie de Hers)

Réactions de la glycogénogenèse
voie cytoplasmique



Déficience en *glucose 6-phosphatase du foie 
 (type 1.Maladie de Von Gierke) 



Le glucose 6-P, issu de la dégradation du glycogène (dernière étape de la 
glycogénolyse), n’est plus hydrolysé en glucose

Principaux symptômes :
 Hypoglycémie sévère pendant le jeûne
 Hyperlactacidémie (hyperacidose lactique) et hyperuricémie          
   (%  acide urique sanguin)
Accroissement des réserves glycogéniques hépatiques

Physiopathologie de la Déficience en * Glucose 6-Phosphatase du foie 
(type 1.Maladie de Von Gierke)

*glucose 6-phosphatase



Physiopathologie de la Déficience en * Glucose 6-Phosphatase du foie 
(type 1.Maladie de Von Gierke)
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Physiopathologie de la Déficience en * Glucose 6-Phosphatase du foie 
(type 1.Maladie de Von Gierke)











Déficience en glycogène Phosphorylase musculaire: 
*Phosphofructokinase «Type V (MSG V)» 

(syndrome de Mc Ardle)





Déficit en α- glucosidase
(Maladie de Pompe (glycogénose II)



Déficit en α- glucosidase lysosomale
(Maladie de Pompe (glycogénose II)

• Maladie de Pompe (glycogénose II) a la particularité d'être aussi une 
maladie lysosomale. 

• Mutation: due à des anomalies du gène GAA, qui code une enzyme, α-
glucosidase  acide (ou maltase acide). Cela provoque l'absence ou le 
mauvais fonctionnement de l' α-glucosidase  acide. 

• Résultat: accumulation de glycogène dans les lysosomes des cellules de 
différents organes (coeur, foie, muscles...). 



Déficit en α- glucosidase lysosomale
(Maladie de Pompe (glycogénose II)

Un lysosome est un organite cellulaire 
renfermant des hydrolases impliquées 
dans les digestions intracellulaires

maladie de stockage lysosomale

Cellule saine trouble lysosomale



• Accumulation de glycogène lysosomal: destruction 
des fibres musculaires

• Chez le nourrisson: forme sévère
– Hypotonie majeure
– Insuffisance respiratoire
– Cardiomyopathie hypertrophique
– Décès avant 1 an
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Déficit en α- glucosidase lysosomale
(Maladie de Pompe (glycogénose II)



Cardiomyopathie hypertrophique:

Cœur d’un petit enfant qui est volumineux 
pour son âge, son muscle est rempli de 
glycogène.

Hypotonie majeure(Diminution du 
tonus musculaire, responsable 
d'un relâchement des muscles)

Déficit en α- glucosidase lysosomale
(Maladie de Pompe (glycogénose II)



On voit entre les stries Z des fibres 
musculaires des granules; c’est 

l’accumulation intra-mysomiale de 
glycogène  

Accumulation de glycogène dans 
les fibres musculaires

Accumulation de glycogène dans 
les lysosomes des cellules de 
différents organes (coeur, foie, 
muscles...). 

 

Déficit en α- glucosidase lysosomale
(Maladie de Pompe (glycogénose II)



DEFICIENCES DES ENZYMES 
GLYCOLYTIQUES 





 





DEFICIENCES ENZYMATIQUES DES ENZYMES GLYCOLYTIQUES 

• Parmi les patients ayant  des défauts au niveau des enzymes glycolyse:
– 95% présentent une déficience en pyruvate kinase 
– 4% présentent une déficience en phosphoglucoisomérase. 
– Quelques déficiences conjointes de la pyruvate kinase et  de 

l’hexokinase sont exprimées essentiellement dans les 
érythrocytes.

–  D’autres montrent une plus large distribution : la phosphotriose 
isomérase, par exemple, montre des déficiences dans les:
• Érythrocytes, 
• Leucocytes, 
• Cellules musculaires et  
• Cellules du système nerveux central. 

• La plupart des patients présentant des déficiences en ces enzymes 
glycolytiques sont sujets à des anémies hémolytiques qui varient avec 
la sévérité de la déficience. Souvent un traitement n’est pas nécessaire 
sauf un apport de folates pour les patients présentant une hémolyse 
sévère.

 
 



DEFICIENCES ENZYMATIQUES DES ENZYMES GLYCOLYTIQUES 

•Déficience en  pyruvate kinase dans les globules rouges 
du sang est très grave. En effet ces derniers ne possèdent 
pas de mitochondries et dépendent exclusivement de la 
glycolyse pour leur approvisionnement en ATP:

–mauvais fonctionnement de la glycolyse 
–production insuffisante d’ATP(pour le fonctionnement,    
l’entretien et  le maintien de leur structure membranaire). 
–la membrane se déforme et les globules rouges sont 
prématurément phagocytés par les cellules du système 
réticulo- endothélial, notamment les macrophages de la rate.
–anémie hémolytique. 
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