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Resumo: INTRODUCAO: A glicogenose tipo 1 tem heranca autossdmica recessiva e corresponde a uma

deficiéncia na translocase de glicose 6-fosfato no figado, acarretando prejuizos a glicogendlise e
a gliconeogénese, com consequente aumento no depdsito hepético de glicogénio e
hepatomegalia, além de hipoglicemia, acidose lactica, atraso de crescimento, dislipidemia e
doenca renal. No subtipo 1b, geralmente ha neutropenia e/ou disfuncdo de neutrdfilos, resultando
em infecgBes/inflamagdes recorrentes. A colite ulcerativa € uma doenga inflamatéria cronica,
caracterizada por inflamacdo difusa e continua da mucosa intestinal, limitada ao colon e reto.
Acomete igualmente ambos os sexos. Etiologia permanece desconhecida, sendo implicados
fatores genéticos e ambientais. Seus principais sintomas sdo diarreia, sangue nas fezes e dor
abdominal. DESCRICAO DO CASO: Paciente do sexo masculino, com o diagnéstico de
glicogenose tipo 1b aos seis meses de idade. Aos 8 anos, iniciou quadro de diarreia cronica,
realizando investigacdo, a qual foi compativel com o diagnéstico de colite ulcerativa. A
colonoscopia apresentava mucosa de reto edemaciada, com perda de transparéncia e focos de
enantema intenso, além de erosdes planas em sigmoide e cdlon descendente. Iniciou, entéo,
tratamento com mesalazina, com bom controle clinico, laboratorial, endoscépico e histologico
desde entdo, ja evoluindo com diminuicio das doses da referida medicagdo. DISCUSSAO:
Embora sejam doengas raras, existe uma forte associacdo entre glicogenose tipo 1b e doenca
inflamatéria intestinal, independente da gravidade dos sintomas gastrointestinais. Achados
sugerem que as infeccBes entéricas decorrentes da deficiéncia ou da disfuncdo de neutréfilos
podem contribuir com o desenvolvimento da doenca intestinal. No caso do nosso paciente, houve
bom controle com uso da mesalazina. Diferentes abordagens podem ser necessarias, de acordo
com a gravidade do quadro. CONCLUSAO: E importante aumentar o indice de suspeicdo para
doenca inflamatéria intestinal quando se avaliam os portadores de glicogenose tipo 1b com
sintomas gastrointestinais.
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