Relato de Caso

Glicogenose Hepatica Tipo | - um Desafio

Terapéutico

Resumo

Introducao:

A glicogenose hepdtica tipo |, doenca de Von Gierke, causada pela deficiéncia da enzima
hepdtica glicose-6-fosfatase, acomete o figado por deposicao de glicogénio. Os episddios
frequentes de hipoglicemia sdo um desafio para o pediatra. O diagndstico precoce e o apoio
terapéutico multidisciplinar podem garantir o sucesso na adesao ao tratamento e melhorar
o progndstico da doenca em relagdo a sua morbidade.

Objetivo:

Relatar um caso em crianga de 10 meses, que recebeu atendimento multidisciplinar no
Ambulatério de Gastropediatria, com boa adesdo ao tratamento e com rdpida regressao
dos episddios de hipoglicemia e das alteracdes laboratoriais.

Material e Método:

Lactente de 10 meses foi atendido com histdria de episédios de sudorese excessiva, palidez
cutaneo-mucosa e atraso psicomotor. O exame fisico mostrou grande distensdo abdominal
com hepatomegalia até a fossa iliaca direita de consisténcia macia, auséncia de esplenomegalia,
facies arredondada (“'de boneca”). Os exames laboratoriais de urgéncia mostraram hipoglice-
mia, hipertrigliceridemia, hiperuricemia e elevacdo de enzimas hepdticas. A terapéutica nutri-
cional foi imediatamente instituida com retirada de aclcares da alimentacdo e introducdo de
amido de milho cru regular para evitar episddios de hipoglicemia. A relagao médico-paciente
foi valorizada pelo entendimento da importancia da colaboragao da familia no tratamento e
do valor da terapéutica nutricional. A abordagem multidisciplinar com médico gastropedia-
tra, médico nutrdlogo, nutricionista e médico pediatra, foi importante na evolugio clinica. Em
5 meses de acompanhamento houve normalizagdo dos parametros laboratoriais e melhora
importante do desenvolvimento psicomotor. A histopatologia hepdtica confirmou depdsito
hepatocitdrio de glicogénio.

Resultados:

A glicogenose hepatica tipo | € uma doenca metabdlica, de heranca autossémica recessiva,
causada por defeito enzimdtico que acomete a liberagdo de glicose pelo figado, tanto pela
glicogendlise como pela gliconeogénese. Isto leva ao depdsito hepatocitdrio de glicogénio e
frequentes episédios de hipoglicemia que podem ser danosos ao desenvolvimento neuro-
|dgico do lactente.

Conclusiao
O diagndstico desta doenca deve fazer parte do diagndstico diferencial das hipoglicemias
da infancia
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