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Introducéo: A glicogenose 1Va (GSD IVa) é rara, autossdmica recessiva, causada por variantes
no gene GBE1(codifica a enzima ramificadora do glicogénio). Classicamente h& doenca hepética
crbnica, hipotonia e hipodesenvolvimento. Os musculos esquelético e cardiaco e o sistema
nervoso central podem estar acometidos. O transplante hepético (TH) € considerado o tratamento
definitivo. Condutas dietéticas visando manutencdo da normoglicemia e prevencdo da cetose de
jejlum parece beneficiar um subgrupo de pacientes. Descrevemos quatro casos de pacientes com
GSD 1Va, nos quais a abordagem nutricional foi contemplada. Trés pacientes (pacientes 1,2 e 4)
tinham diagnéstico molecular de GSD IVa. O paciente 3 era irmdo do paciente 2. Nenhum
paciente tinha historia de hipoglicemia. Descricdo de casos. paciente 1. masculino,
hepatoesplenomegalia, déficit de crescimento e enzimas hepéticas elevadas a partir do 5° més de
vida. Aos 2 anos, foi indicado TH por cirrose descompensada. Em lista de TH, o paciente
recebeu amido de milho cru e adequacéo dietética. Houve melhora do estado geral. O TH (doador
vivo) transcorreu sem intercorréncias. Enxerto hepatico funcionante, paciente eutrofico. pacientes
2: feminina, aos 3 meses de idade apresentou diarreia sanguinolenta, distensdo abdomina e
esplenomegalia. Diagnostico molecular confirmado aos 6 meses de idade. Nenhum tratamento
nutricional especifico. Atualmente em lista para TH. paciente n® 3: masculino, irmdo com
diagndstico de GSD 1V (paciente 2). Iniciou investigacdo ap6s um ano de idade. Apresentava
hepatoesplenomegalia e diagndstico de histiocitose. Faleceu com a idade de 1,5 anos, sem
confirmacdo molecular. paciente n°® 4: feminina, 2,5 anos, submetida a TH. O tratamento com
amido de milho foi tentado antes do transplante sem melhora. Discusséo e Conclusdo: GSD 1V
deve ser incluida no diagnostico diferencial de hepatoesplenomegalia. A abordagem dietética ndo
parece beneficiar os pacientes com doenca hepatica avancada. O ato grau de suspeicdo e o
diagnastico precoce se fazem necessarios.
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