1" COMGRESSD DE “__’f;ﬁi‘i&iﬁ

PEDIATRIA DA B
=
I’,;,' sociedade
MANALS - AM —_— \anasis Plags - = brasileira
ZF A 24 DE JUNHO DE 2025 v ? le :.' E:u. T T M; ..,,x...':.I M ..TTFP,I-.LF de pediatria

Trabalhos Cientificos

Titulo: Doenca De Andersen: Um Relato De Caso

Autores; ELBERTH HENRIQUE MIRANDA TEIXEIRA (UFAM), BRUNA GUIDO DO
NASCIMENTO BARROS (UFAM), ANNA LUISA OLIVEIRA DOS SANTOS (UFAM),
VINICIUS AMINADABE AZEVEDO DE SOUZA (UFAM), LUCAS BALTAR RODRIGUES
(UFAM), RAYLA DELGADO CRUZ (UFAM), ALEXANDRA PEREIRA LUCENA (UFAM),
MOISES SALGADO (HOSPITAL E PRONTO SOCORRO DA CRIANCA - ZONA OESTE),
VANIA MESQUITA GADELHA (UFAM), ADRIANA TAVORA ALBUQUERQUE
TAVEIRA (UFAM)

Resumo: A doenca de Andersen € um transtorno metabdlico, autossdmico e recessivo devido a deficiéncia
da expressdo da enzima 1 ramificadora de glicogénio, resultando no acimulo anorma de
glicogénio com ramificagdes externas longas. Os acometidos por essa doenca tém apresentacao
clinica variada. O presente relato de caso descreve o atendimento ambulatorial de um paciente
pedidtrico com hepatomegalia admitido no ambulatorio de Gastropediatria.L actente de 26 meses,
chegou ao ambulatério encaminhado com queixa de distensdo abdominal associada a acolia fecal,
acompanhada de dificuldade de ganho de peso ha 1 ano. Inicialmente, foi avaliado por um
hematologista que descartou a possibilidade de leucemia. Durante o atendimento ambulatorial, a
mée relatou discreta acolia fecal e inapeténcia esporadica. Além disso, 0 paciente apresentou
desenvolvimento neuropsicomotor atrasado, ndo atingindo 0s marcos esperados para a sua faixa
eté&ria. O exame fisico revelou figado palpavel a 6cm do rebordo costal e presenca de circulagéo
colateral. Os exames laboratoriais demonstraram glicose média estimada 83mg/dL, TGO 645
U/L, TGP 112 U/L, Albumina 2.87 g/dl, Colesterol Total: 218,9mg/dL, INR 1,74g/dL e o
hemograma revelou anisocitose e leucocitose com linfocitose relativa e absoluta. O Painel
Genético para doengas tratéveis identificou alteracdo do gene GBEL, chr3:81.577.999, C>T , em
heterozigose, GSD4. O tratamento foi feito com abordagem multidisciplinar, acompanhamento
com o geneticista e controle de manegjo de suporte. Paciente encaminhado para servico de
transplante hepético pedidtrico. A doenca de Andersen é uma desordem metabdlica rara,
caracterizada por deficiéncia de enzimas envolvidas no metabolismo do glicogénio, o que leva ao
acumulo anormal de glicogénio nos tecidos, resultando em danos progressivos e disfuncdo de
vérios 0Orgdos, incluindo o figado. Nesta doenca, 0 manegjo consiste em uma abordagem
multidisciplinar com o objetivo de controlar os sintomas, prevenir complicacbes e melhorar a
gualidade de vida do paciente. 1sso pode incluir arestricdo dietética de certos carboidratos, 0 uso
de medicamentos para controlar os sintomas e o acompanhamento regular com meédicos
especialistas. A investigacdo complementar inclui a solicitacdo de exames adicionais, como
pesquisa de doencas de deposito e estudo genético. Este relato destaca aimportancia de se pensar
em erros inatos do metabolismo e doencas de depdsito nos acompanhamentos em Pediatria, em
particular nas criancas que apresentam hepatomegalia e os sinais clinicos que o acompanham. A
investigagdo com exames complementares apropriados e dirigidos € fundamenta para identificar
a causa base e adequar o tratamento e o diagnostico precoce com manegjo adequado para
favorecer os desfechos clinicos e a qualidade de vida do paciente. Portanto, o suporte continuo da
familia, o acesso a servicos de apoio e 0 acompanhamento médico especidizado e
multiprofissional regular séo imprescindiveis.
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