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Resumo: INTRODUCAO As doencas de armazenamento de glicogénio, decorrem de erro metabdlico
hereditario que resulta em anormalidade da concentragcdo e/ou estrutura do mesmo em qual quer
tecido do organismo. A glicogenose tipo |, prototipo do grupo, € marcada por disturbios
hepéticos e hipoglicemia, resultantes da deficiéncia da enzima glicose-6-fosfatase. Como 0s
pacientes ndo sdo capazes de liberar a glicose do figado, peguenos periodos de jejum podem
desencadear os sintomas. DESCRICAO DO CASO Crianca de 1 ano e 3 meses com
hepatomegalia associada a quadro de convulsdes com inicio nas primeiras semanas de vida,
fadiga aos pequenos esforcos e cianose ao choro. Em uso de fenobarbital e carbamazepina,
porém sem controle dos quadros convulsivos. Apresentava ultrassonografia abdominal com
hepatomegalia e funcdo hepatica alterada. Durante o internamento, percebeu-se que as crises
convulsivas sd ocorriam apés periodo de jejum prolongado para exames, e nessas ocasides
detectou-se a presenca de hipoglicemia nesses episddios. Apds suspeita de glicogenose tipo |, foi
introduzido amido de milho cru na dieta a cada 2 a 3 horas, sendo retiradas lactose, sacarose e
frutose, quando a paciente apresentou resolucao dos quadros de hipoglicemia e convulsdes. Foi
solicitada bidpsia hepética confirmando o diagndstico. COMENTARIOS Uma vez que o
tratamento adequado pode alterar significativamente o quadro clinico e melhorar de forma
dramética o prognostico dos pacientes com glicogenose tipo |, seu diagndstico deve ser
suspeitado rapidamente em lactentes com associacdo de hepatomegalia e convulsdes, visto que se
reaizado de forma precoce poderdo ser evitados retardo estatural e diversos disturbios
metabdlicos e outras enfermidades.
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