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Resumo: INTRODUCAO: As doengas do armazenamento do glicogénio (DAG) sdo desordens
metabdlicas responsaveis pelo acimulo do glicogénio. A DAG IX resulta da deficiéncia da
enzima fosforilase quinase (PhK), ocorrendo na forma hepatica e/ou muscular. A forma hepética
da DAG IX, de heranca autossdmica recessiva ligada ao X, é causada por variantes patogénicas
no gene PHKA2, com maor prevaéncia em pacientes masculinos. Geralmente €
subdiagnosticada, uma vez que os sintomas clinicos sdo inespecificos (hipoglicemia refratéria,
hepatomegalia e baixa estatura), e os exames laboratoriais (hipoglicemia, hiperlactacidemia,
hipertrigliceridemia, hiperuricemia) podem sugerir DAG, porém ndo permitem correta
diferenciacdo do subtipo. O painel de genes DAG é ferramenta Util para confirmar a GSD |X.
DESCRICAO DO CASO: L.E.\V.P, 2 anos, masculino, seguido na endocrinologia devido
hipoglicemias refratérias e hepatomegalia. Em nosso servigo foi iniciado teste terapéutico com
amido cru com excelente resposta. Enzimas hepéticas, lactato, acido Urico, triglicérides foram
normais, e biépsia hepatica sem alteracfes significativas. Confirmado diagnéstico com genoma:
variantes patogénicas no gene PHKAZ2, correlacionado a DAG IXA. Paciente mantém
acompanhamento ha 2 anos, utilizando amido cru, sem hipoglicemia, mantendo curva de
crescimento dentro da normalidade. DISCUSSAO: A DAG-IXA costuma ter curso leve e
benigno, que parece ser a evolucdo do presente caso relatado. Enzimas hepdticas e
hipertrigliceridemia na GSD IXA tendem a melhorar com a idade, entretanto existem alguns
fendtipos graves de DAG-I1X. Paciente com DAG-IXC podem apresentar carcinoma
hepatocelular. O diagndstico definitivo € realizado pelo teste genético, capaz de diferenciar os
tipos de glicogenoses. O tratamento é realizado com intervencdes nutricionais e seguimento
periodico. CONCLUSAO: Nos pacientes em investigaco de hipoglicemia refratéria, associado a
hepatomegalia, deve-se ser considerado hipGtese de DAG. A andlise molecular permite
diagndstico preciso, minimizando sequelas e complicacdes a longo prazo, além de identificar o
padréo de heranca, permitindo o aconselhamento familiar.
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