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Resumo: Objetivo(s) Relatar um caso de sindrome de Deficiéncia Congénita de Glicosilagéo (CDG) em
paciente com desvio fenatipico, alteracdo de enzimas hepaticas e aumento da ecogenicidade
hepatica em ultrassonografia (USG). Método Os dados foram coletados a partir de consultas
clinicas em centro terciario da cidade de Recife e pela pesquisa em prontuario no periodo de
dezembro de 2017 a maio de 2018. Termo de consentimento foi assinado pelo responsavel.
Resultados M.B.M.C, masculino, foi levado ao nosso servico pela genitora aos 7 meses de idade
por ateracOes de enzimas hepaticas (TGO: 418; TGP: 438; FA: 615) e USG evidenciando
esteatose hepatica. Apresentava ainda quadro de hipotireoidismo e atraso do desenvolvimento
neuropsicomotor. Ao exame fisico evidenciados hepatomegalia eléstica e indolor (4,5 cm abaixo
do RCD), hipotonia global, mamilos invertidos, implantacdo baixa de orelha, maos e pés grandes
aém de fontanela anterior ampla. RNM encefdlica mostrava reducdo volumétrica no tronco
cerebral e, principalmente, no cerebelo. Diante dos achados clinicos, laboratoriais e de imagem
foi levantada hipétese de Defeito Congénito de Glicosilacdo sendo solicitado exame de
isofocalizagdo de transferrina com resultado alterado confirmando hipdtese diagnéstica
conclusdo(fes) A Deficiéncia Congénita de Glicosilagdo (CDG) € uma doenca genética de
cardter autossdmico, recessiva ou ligada ao X responsavel por erros inatos da sintese de
glicoproteinas. Ha uma ampla faixa na idade de inicio dos CDGs, embora ocorra com maior
frequéncia na primeira infancia. Possui uma frequéncia estimada entre 1/50.000 a 1/100.000. O
sintoma mais comum da CDG € o atraso psicomotor, mas anomalias ésseas, mamilos invertidos e
fibrose hepatica também podem ser evidenciados.
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