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Resumo: INTRODUCAO A deficiéncia congénita da Glicosilaggo tipo 1k (CDG-1k) é uma doenca
geneticamente determinada, de heranca autossdOmica recessiva e caracterizada por déficit de
crescimento, muitas vezes intrauterino, e graus variaveis de comprometimento hepético,
neuroldgico e dismorfisnos. DESCRICAO DO CASO D.M.C., RNPT tardio, PIG, peso de
nascimento 1.210g, CIUR grave, nasceu de parto cesareo por sofrimento fetal. Internado em
UTIN durante 67 dias, por desconforto respiratdrio precoce, ictericia, sepse, hemorragia
intracraniana e dismorfismos — facies sindrémica, hipoplasia falanges distais, assimetria de
membros. Evoluiu com déficit ponderoestatural, atraso DNPM, desnutricdo cronica, distarbio de
degluticdo e DRGE grave. Com 1 ano e 6 meses realizou gastrostomia e videocardioplastia tipo
Nissen. No PO evoluiu com distarbio hidroeletrolitico grave, complicagbes cirurgicas,
hepatoesplenomegalia, hipertensdo portal associada a ascite volumosa refrataria com repercussao
hemodindmica. Realizada biopsia hepética: esteatose hepética associada a fibrose portal. Piora
clinica com quadro de acidose metabdlica, chogque séptico, hipervolemia e uremia sendo
submetido a hemodidlise. Evoluiu com instabilidade hemodindmica, PCR e obito. Aventada
hipétese diagnostica de Erro Inato do Metabolismo. Exames para tirosinemia, doenca de
Gaucher, mucopolissacaridoses, acidemias organicas e doenca peroximal negativos. Exoma:
CDG-1K. DISCUSSAO A andlise gendmica por sequenciamento de exoma foi realizada para o
diagndstico de EIM devido ao quadro de acidose metabdlica, esteatose hepética e elevacdo de
amonia. Foram identificadas duas variantes no gene ALG1, compativel com diagnéstico de CDG-
1K. N&o ha até o momento descricdo dessas duas variantes em CDG-1K na literatura.
CONCLUSAO A literatura é escassa acerca das manifestaces clinicas e evolugio da CDG-1K,
j& que existem menos de 20 casos identificados na literatura e a ampla variagdo do quadro clinico
dificulta a suspeita clinica. O risco de recorréncia para a futura prole do casal é de 25%,
recomendando-se aconsel hamento genético.

http://anais.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da- sbp/ 16-congresso-brasil eiro-de-gastroenterol ogia-peditrica/0305-defi ciencia-da-gli cosilacao- 1k-rel ato-de-caso. pdf



