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Resumo: Introducdo: A GSD3 € uma doenca de armazenamento de glicogénio caracterizada por
hepatopatia e alteracbes musculares, em certos casos secundarios a uma deficiéncia da enzima
desramificadora de glicogénio. A prevaléncia é de aproximadamente 1/100.000. O quadro clinico
pode cursar com hepatomegalia, atraso pondero-estatural, fraqueza muscular progressiva,
miocardiopatia hipertréfica e pontualmente convulsdes associadas a hipoglicemia. Descricdo de
caso clinico: E.H.A., 3 anos, internado para investigacéo de hepatomegalia identificada aos 10
meses de vida, histéria de vomitos desde os 2 meses e varios episodios de hipoglicemias. Com
biopsia hepética prévia sugerindo doenca lisossOmica de deposito. Exames laboratoriais
mostravam elevacdoes de TGO, TGP, gama-GT, colesterol total e triglicerideos. Geneticista
solicitou exames, que resultou em glicogénio eritrocitario aumentado e teste molecular com duas
mutagdes em heterozigose, ¢.16>T (p.GIn6*) e ¢.3444C>A (p.Tyr1148*) no gene AGL. Iniciado
tratamento com dieta hiperproteica (3g/kg/dia) para estimular a gliconeogénese e preservacdo de
muscul atura esguel ética e cardiaca, associada a trés doses diarias de amido cru (1g/kg/dose) para
controle glicémico, com melhora do quadro geral. Discussdo A doenca € causada por mutacdes
no gene AGL (1p21), levando a uma deficiéncia na GDE que se associa a glicogénio fosforilase
para catabolizar o glicogénio. A deficiéncia pode ocorrer no figado e no musculo (GSD 3a) ou
apenas no figado (GSD 3b). A transmissdo € autossdmica recessiva. O diagnostico é baseado na
evidéncia da deficiéncia enzimética em leucdcitos frescos, fibroblastos, numa bidpsia de figado
ou de musculo ou por meio de teste molecular como no caso relatado, visto que € um método
menos invasivo do que uma bidpsia muscular. Conclusdo O tratamento é baseado numa dieta
hiperproteica para estimular a gliconeogénese, refeicdes frequentes, e suplemento de amido cru
para manter normoglicemia. O controle clinico e laboratorial deve ser freqlente monitorando
crescimento, peso, provas de funcdo hepética, cardiaca e muscular. Raramente, os doentes
desenvolvem complicagdes como insuficiéncia hepética ou carcinoma hepatocel ular.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/ 16-congresso-brasil eiro-de-gastroenterol ogia-peditrica/0062-doenca-de-armazenamento-do-gli cogeni o-ti po-3-gsd3.pdf



