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Resumo: Frutosemia é um erro inato do metabolismo da frutose, de heranca autossbmica recessiva.
Crianca, FMSS, veio encaminhada para o servico aos 9 meses de idade, filha de pais
consanguineos, nascida de parto cesariano, a termo, ictericia neonatal sem necessidade de
fototerapia, em aleitamento materno, apresentando historia de vomitos iniciado aos 7 meses,
episddios de hipoglicemia, crises convulsivas, transaminases elevadas, hepatomegalia discreta
sem esteatose. A suspeita inicial foi de glicogenose, tratada com amido cru e restricédo a
carboidratos simples. A bidpsia hepatica evidenciou arquitetura lobular com espagos porta
ampliados por fibrose, esteatose macrovascular, moderada fibrose perissinuisodal, compativeis
com a suspeita. O sequenciamento do exoma mostrou variantes em homozigose no gene
ALDOB, da enzima aldolase B, e homozigose para 0 gene FBP1 (que codifica a enzima frutose
1,6-bisfosfatase), firmando a frutosemia. Discussdo: Intoleréncia hereditéria a frutose resulta de
deficiéncia de adolase B, enzima encontrada, predominantemente, no figado, mas também em
rins e intestino que gjuda na assimilagdo de frutose por meio de clivagem da frutose-1 fosfato
para trioses. Frutose 1,6-bisfosfatase-1 catalisa a conversdo de frutose-1,6-bisfosfato em frutose-
6-fosfato, enzima essencial em uma etapa da gliconeogénese. O tratamento consiste em restringir
alimentos que contenham frutose, sucralose, sorbitol e inulina, evitar jgum prolongado e
reposicao de vitamina C de fontes controladas sem fructose. Concluséo: O diagnéstico precoce,
com guda do exoma e o tratamento dietético adequado sdo importantes para o diagnostico da
forma classica e suas variantes e evitar o disturbio metabdlico agudo, toxicidade hepética e renal,
morte e determinar o tratamento de longo prazo.
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