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Resumo: INTRODUCAOQ: Doenca de Pompe, conhecida também por Glicogenose do tipo I, é
caracterizada pelo deposito lisossdmico em diversos tecidos devido a atividade insuficiente da
alfa-glicosidase-acida. De apresentacdo clinica varidvel, acomete principamente o musculo
cardiaco, respiratério e esquelético. Este relato objetiva apresentar caracteristicas da doenca que
facilitariam no diagndstico e terapéutica precoce. DESCRICAQ: Paciente 15 meses de idade,
masculino, desenvolvimento neuropsicomotor normal até 3 meses, quando percebeu-se perda da
sustentacdo da cabeca, hipotonia, disfagia, macroglossia, protrusdo da mesma e dispneia ao
repouso. Na investigacéo diagnodstica: ECG com alargamento de QRS, prolongamento de onda T
e indice de Sokolov >35, sugestivo de hipertrofia ventricular esquerda. RX Torax: aumento da
area cardiaca. Ecocardiograma: hipertrofia ventricular importante com aumento globa da massa
miocardica, miocardiopatia sugestiva de erro inato do metabolismo, disfuncdo sistélica e
diastdlica. Com suspeita de Doenca de Pompe, aos 7 meses houve confirmacdo pela dosagem de
alfa-glicosidase écida (valor/referéncia: 0,2/3,9 ?mL/L/h). Iniciou-se entéo reposicdo da enzima
em pulsos a cada 15 dias, associado a terapia fonoaudiolégica. Do diagnéstico até a reposicéo
enzimética o paciente foi internado para tratamento de pneumonia de repeticdo. No 17° ciclo de
pulsoterapia paciente apresentava melhora da tonicidade, conseguindo sentar e andar com
andador, mostrando sorriso social. Porém, sem melhora fonoaudiol6gica importante, ainda em
alimentacdo pastosa e sem capacidade de fala, inclusive de sons onomatopeicos. DISCUSSAO:
O paciente apresenta sintomas da forma cléssica: cardiopatia importante e hipotonicidade de
musculatura esquelética e respiratoria. Apesar de ser caracterizado como doenca de Pompe de
inicio recente, com progndstico de ndo mais de dois anos, 0 paciente apresentou boa resposta a
terapéutica. 1sso gera um impasse entre a apresentacdo de doenca precoce/grave e a
resposta/evolucdo de doenca intermedidaria. CONCLUSAQ: Sempre deve-se estar atento para o
diagnéstico de Pompe, mesmo que de exclusdo, pois o tratamento precoce pode oferecer um
melhor prognastico.
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