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Resumo: Introducéo: A doenca de Pompe ou glicogenose tipo |l € entendida como uma doenga genética
rara de carater autossdmico recessivo, caracterizada pelo acumulo intracelular de glicogénio em
diversos tecidos do corpo humano, principalmente no coracéo, figado e musculatura esquelética
estriada levando ha uma deterioracdo da funcdo desses drgdos. Descricdo do caso:Paciente
I.S.S.,4 meses de idade, sexo masculino, nascido de parto vaginal, a termo, com peso de 2740q,
natural e procedente de Manacapuru-AM. Mae relata ha 3 semanas a criancga iniciou quadro de
cianose ao choro, dispnéia e sudorese excessiva durante amamentacdo. Ao exame fisico
apresentou sopro sistolico 2+/6+, tiragens intercostais, supra esternal e roncos difusos a ausculta
pulmonar, figado palpavel a 3cm do rebordo costal e hipotonia generalizada. Apds redlizacdo do
Ecocardiograma, foi dado diagnéstico de Miocardiopatia Hipertrofica Biventricular. Apés evoluir
com pioraclinica, foi internado em Unidade de Terapia Intensiva Pediatrica onde foi a 6bito apos
12 dias. Discussdo: A doenca de Pompe precoce apresenta como principal causa de morte a
insuficiéncia cardiorrespiratéria apos evolucdo e sinais clinicos de cardiopatia hipertrofica e
disfuncéo respiratoria por deposicdo de glicogénio nesses tecidos. Os principais tecidos atingidos
sd0 o cerebral, hepatico, muscular esquelético e muscular cardiaco levando ha um quadro
progressivo de hipotonia muscular, cardiomegalia, hepatomegalia e comprometimento
neurol6gico. Apesar de a0 nascimento a crianca Sse apresentar sem alteragdo clinicamente
evidente, sua evolugdo é répida e frequentemente leva adbito caso o tratamento de reposicéo
enzimatica ndo seja realizado de forma imediata. Tudo isso € dificultado pelo fato desta doenca
ser rara e geralmente ser subdiagnosticada o que a torna para 0 médico assistencialista um grande
desafio. Conclusdo: Ressalta-se aimportancia de um diagnéstico e manejo adegquado das criangas
com doenca de Pompe, bem como conhecer a apresentacéo clinica da doenca e seus diagndsticos
diferenciais, aumentando assim as chances de sobrevida destes pacientes.
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