Titulo:

Autores:

Resumo:

380 Congresso
Brasileiro de

Pediatria

CETDA 1% DE DITUBRD - FORTALEZANTE

Lu pediatra cuidandc de hubure do Drasil

Trabalhos Cientificos

Relacdo Entre Prognostico E Reconhecimento Precoce Da Doenga De Von Gierke

ANGELICA SMIDERLE (UNIVERSIDADE LUTERANA DO BRASIL - ULBRA); GEORGIA
PERGHER POSTINGHER (UNIVERSIDADE LUTERANA DO BRASIL ULBRA);
MATHEUS CATUNDA AGUIAR (UNIVERSIDADE DE FORTALEZA UNIFOR);
KAROLINE RENATA BRAMBATTI (UNIVERSIDADE LUTERANA DO BRASIL ULBRA)

Introducdo: A doenca do armazenamento do glicogénio tipo la, denominada doenga de von
Gierke acomete 1/100000 nascidos vivos. A importancia do reconhecimento precoce se deve ao
fato de ser uma doenca potencialmente letal, porém facilmente manejada através da terapia
nutricional. Relato: Paciente masculino, 10 anos, nascido a termo, alimentacdo exclusiva de leite
materno até os 2 meses. Apresentava necessidade frequente de amamentacdo e episodios de
sudorese. Investigado aos 6 meses por aumento do volume abdominal. Em exames laboratoriais
apresentou leucocitose, aumento das enzimas hepéticas, hiperlipidemia, elevacdo do lactato e
acido Urico. Readlizou teste genético que mostrou mutacéo no gene R83C/Q347X, confirmando o
diagnostico. Foi prescrito plano alimentar com 70% de carboidrato, 20% de lipideos e 10% de
proteina, limitaco de frutose, sacarose e galactose. A base do tratamento foi 0 amido de milho
cru VO, e a noite via SNG que aos 9 meses foi substituido por gastrostomia e posteriormente,
unicamente por VO com a adicdo de uma dose noturna de amido purificado. O tratamento
permitiu evolugdo clinica e laboratorial favoravel. Discussdo: A doenca € caracterizada pela
presenca de sintomas secundérios a hipoglicemia, geralmente manifestam-se no periodo neonatal,
associados a aumento do volume abdominal e desordens secundarias como hiperuricemia,
hiperlactatemia e hiperlipidemia. O subdiagnostico e manejo tardio das alteragdes metabodlicas
acarretam em altas taxas de mortalidade da doenca. Além disso, a expectativa de vida dos casos
diagnosticados é menor quando comparada com a populacdo em geral, devido ao ato indice de
complicagbes a longo prazo, necessidade de acompanhamento clinico frequente e manejo
dietético cauteloso. Conclusdo: Por ser uma doenca potencialmente letal, porém facilmente
manejada com dietoterapia, o reconhecimento precoce da doenca tem relagdo direta na sobrevida
dos pacientes. Entretanto, os pacientes necessitam de acompanhamento frequente através de
exames subsidiérios para a avaliacao de possiveis complicagdes, que ocorrem independentemente
do tratamento.
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