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Importancia De Suspeitar De Glicogenose Tipo Ii Em Pacientes Com Aumento De Ck E Niveis
Elevados De Transaminases Hepéticas — Relato De Caso
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INTRODUCAO: Glicogenoses sio erros inatos do metabolismo que acarretam alteracdes do
glicogénio em vérios 6rgdos. DESCRICAO DO CASO: escolar, 6 anos, feminina, nascida a
termo sem intercorréncias, pais higidos e ndo consanguineos. Encaminhada a hepatologia
pediétrica com 1 ano de vida devido hepatomegalia e alteracdo de transaminases. Auséncia de
hipoglicemias e de dismorfismos. Alteracdo isolada de transaminases (funcéo preservada)
associada a dislipidemia e elevacdo de CK. Sorologias e triagens para hepatite autoimune, Wilson
e alfa-1-antitripsina negativas. Ultrassom de abdome normal e ecocardiograma com insuficiéncia
tricispide discreta. Histéria de diarreias intermitentes no primeiro ano de vida, cloro no suor e
elastase fecal normais, triagem para celiaca negativa. Submetida a bidpsia hepética com
alteracOes sugestivas de glicogenose — célula vegetal. Suspeitado de glicogenose tipo |11 devido
hepatomegalia, ateracdo das enzimas hepaticas e achados histol0gicos associado ao aumento de
CK. Aproximadamente aos 5 anos iniciou com quedas frequentes e fragueza muscular
progressiva. Coletado painel genético para glicogenoses hepaticas com resultado normal.
Redlizado painel de doencas neuromusculares que identificou, nho gene GAA, a variante
patogénica ¢.1064T>C (p.Leu355Pro), em homozigose, diagnéstico de glicogenose tipo I
(Doenca de Pompe - DP). DISCUSSAO: doenca genética rara, autossdmica recessiva,
caracterizada pela deficiéncia da enzima alfa-glicosidase acida. DP pode ser classificada em 4
grupos de acordo com a idade do inicio dos sintomas, envolvimento cardiaco e velocidade de
progresséo da doenca. A paciente enquadra no grupo B, inicio dos sintomas ocorre antes dos 12
meses de idade, no entanto, sem cardiomiopatia hipertréfica, sendo esses pacientes também
classificados como DP de inicio tardio. CONCLUSAQ: Importancia de suspeitar de DP em
pacientes com fraqueza muscular, aumento de CK, niveis elevados de transaminases hepaticas e
GGT normal, mesmo sem cardiomiopatia, uma vez que o tratamento precoce com reposicao
enzimética pode retardar a progressao da doenca, melhorando a sobrevida e qualidade de vida.
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