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INTRODUCAO: A doenca de Cori, deficiéncia da enzima desramificadora de glicogénio (GDE)
ou doenca de armazenamento de glicogénio tipo 3 (GSD 3), é caracterizada por fragueza
muscular grave e hepatopatia. A prevaléncia estimada é de 1/100.000 nascimentos. DESCRICAO
DO CASO: J.D.B, 15 anos, masculino, raca branca. Aos 3 anos foi diagnosticado com GSD 3 e
baixa estatura, apresentando ao exame fisico abdémen globoso de dificil palpacéo, hepatomegalia
e hipotireoidismo. USG abdomina mostrou rins aumentados, sem outras alteracdes. Faz uso de
medicagdes. puran 25mcg 1cp/dia, halopurinol 300 mg Y2 cp/dia, cevin 12 gotas, sulfato ferroso 3
mL 12 gotas e furosemida. Em 2017, apresentou sinais de hepatopatia com parénquima hepatico
exibindo esteatose e nodulos hipervascularizados, compativeis com hepatocarcinoma e
esplenomegalia homogénea. Em 2018 evoluiu com hepatomegalia e hepatopatia. Na bidpsia
hepatica a suspeita de hepatocarcinoma — nédul os hepéticos. RNM e TC: hepatoesplenomegalia e
lesBes nodulares hepéticas com caracteristica devido ao erro inato do metabolismo primario e
adenomas. USG: muiltiplas lesdes nodulares hipoecogénicas no parénguima hepético, sendo as
duas maiores com contornos regulares, localizadas no lobo hepatico esquerdo, medindo 6,1x5,9
x4,7 e 3,3x3,1x2,4 com fluxo interno ao Doppler. DISCUSSAO: A GSD 3 ocorre geralmente no
inicio da infancia. As criangas apresentam hepatomegalia, atraso do crescimento e convulsdes
associadas a hipoglicemia. Os sintomas geralmente melhoram na puberdade, exceto nos poucos
casos em que surge cirrose hepatica ou miopatia. Os achados bioldgicos na infancia incluem
hipoglicemia, hipertrigliceridemia e hipertransaminasemia. Em casos raros ocorrem
complicagBes como carcinoma hepatocelular. CONCLUSAOQ: O caso relatado se faz importante
devido a baixa incidéncia da GSD 3 e baixo conhecimento populacional sobre a os sintomas que
definem um possivel diagnostico. Além disso, a manifestacdo do carcinoma hepatocelular
associado ao desenvolvimento da doenca de Cori é rara e, portanto, alerta sobre a importancia no
rastreamento precoce dessa patol ogia.
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